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Neurofibromatosis (enfermedad de von Recklinghausen). Estudio de una 
casuística

R. Palencia y M.a D. Martín

Resumen: Se aportan los hallazgos en un grupo de 23 pacientes afectos de neurofibro­
matosis tipo I (enfermedad de von Recklinghausen), de los que 18 (78,26 %) tenían 
antecedentes familiares del mismo proceso. Junto a las manchas café con leche (100 %) 
destaca la presencia de tumoraciones de localización diversa: cerebrales (4,34 %), glioma 
óptico (4,34 %), tumoraciones plexidormes (8,68 %), neurofibromas de párpados 
(13,04 %). Otras manifestaciones incluyen: macrocefalia (30,43 %), retraso mental 
(26,08 %), hipotrofia póndero-estatural (21,7 % y 17,39 %, respectivamente), escolio­
sis (17,39 %), parálisis facial (8,69 %), hemihipertrofia facial 68,69 %), así como otras 
en menores porcentajes: pseudoartrosis de tibia, convulsiones, jaqueca. Se confirma el 
carácter sistémico del proceso, que puede comprometer a cualquiera de los tejidos del 
organismo, lo que justifica la necesidad de controlar regularmente a estos pacientes para 
descubrir precozmente cualquier posible manifestación oculta. Palabras CLAVE: NEURO­

FIBROMATOSIS tipo I. Enfermedad de von Recklinghausen. Facomatosis.

NEUROFIBROMATOSIS (VON RECKLINGHAUSEN’S DISEASE). STUDY OF A CA­
SUISTIC (Summary). The findings from a group of 23 patients with neurofibromatosis 
type I (Von Recklinghausen’s disease) are reported. Eighteen cases (78,26 %) had a po­
sitive family history. Besides the «café-au-lait» spots (100 %), the authors emphasize the 
presence of tumors: brain tumors (3,34 %), optic glyoma (4,34 %), plexiform neuroma 
(8,68 %) and neurofibroma (13,04 %). Other clinical symptoms were: macrocephaly 
(30,43 %), mental retardation (26,08 %), weight and growth retardation (21,70 % and 
17,39 %, respectively), scoliosis (17,39 %), facial palsy (8,69 %), facial hemi­
hypertrophy (8,69 %) and some others in lower percentage: tibia pseudoarthrosis, con­
vulsions and migraine. The systemic character of this disease is proved. It can affect to 
any tissue of organism, that justify the need of a close follow-up of these patients in or­
der to precociously discover any possible hide manifestation. Key WORDS: NEUROFIBRO­

MATOSIS type i. Von Recklinghausen's disease. Phakomatoses.

Introducción

La neurofibromatosis tipo 1 o enferme­
dad de von Recklinghausen es la facoma- 
tosis más corriente en la práctica, presen­
tándose en alrededor de 1/3.000 indivi- 

duos; se transmite con carácter autosómico 
dominante (1), siendo su expresividad 
muy variada. Aportamos nuestra experien­
cia al respecto describiendo los hallazgos 
en nuestros pacientes y relacionándolos 
con los referidos en la literatura, confir-
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mando que se trata de una afectación 
multisistémica en la que todos los órganos 
pueden estar comprometidos.

Casuística

Está constituida por 23 pacientes de 
ambos sexos (13 mujeres —56,5 %— y 10 
varones —43,5 %—) que presentaban 
manchas de color café leche, junto a otros 
hechos, siguiendo los criterios diagnósticos 

admitidos (Tabla I) (2, 3) y cuyas princi­
pales manifestaciones se recogen en la 
Tabla II. En 18 pacientes (78,26 %) 
existían antecedentes de familiares afectos 
de neurofibromatosis. La edad de consulta 
osciló entre los 4m y los 13a 2m, siendo el 
motivo de la misma: manifestaciones cutá­
neas en 16 (69,56 %), cefalea en 1 
(4,34 %), hipotrofia póndero-estatural en 
2 (8,68 %), parálisis facial otros 2 y retra­
so psicointelectivo asimismo en 2.

Tabla I. CRITERIOS DIAGNOSTICOS DE LA NEUROFIBROMATOSIS

Criterios de Crowe (2): más de seis manchas café con leche de 1,5 cm.
Criterios de Conference Statement ff). Tener dos o más de las siguientes manifestaciones:

i.

2.
3.
4.
5.
6.

7.

Seis o más manchas de color café con leche de más de 5 mm. de diámetro en los 
sujetos prepuberales o de más de 15 mm. en los postpuberales.
Dos o más neurofibromas de algún tipo o un neurofibroma plexiforme.
«Pecas» en regiones axilar o inguinal.
Glioma óptico.
Dos o más nodulos de Lysch (hamartomas de iris).
Lesiones óseas como displasia esfenoidal o adelgazamiento de la cortical de los 
huesos largos con o sin pseudoartrosis.
Un pariente en primer grado con neurofibromatosis, con los anteriores criterios.

Tabla II. MANIFESTACIONES CLINICAS EN NUESTROS PACIENTES

N.° %

Manchas
— Café con leche
— Depigmentadas

Tumoraciones
— Cerebrales
— Gliomas ópticos
— Plexiformes
— Neurofibromas párpados 
— Molluscum pendullum

Otras manifestaciones
— Macrocefalia
— Retraso mental
— Peso < P3
— Talla < P3 
— Escoliosis 
— Parálisis facial 
— Hemihipertrofia facial 
— Pseudoartrosis de tibia 
— Convulsiones
— Jaqueca

23
2

1
1
2
3
1

7
6
5
4
4
2
2
1
1
1

100
8,69

4,34
4,34
8,68

13,04
4,34

30,43 
26,08 
21,74 
17,39 
17,39
8,69 
8,69 
4,34 
4,34 
4,34
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Comentarios

La neurofibromatosis es una enferme­
dad de curso progresivo, siendo su expresi­
vidad clínica muy variada, en la que junto 
a manifestaciones básicas para el diagnós­
tico existen otras cuya presencia es menos 
constante analizando las principales en las 
páginas inmediatas.

1. Manchas cutáneas. Son la manifes­
tación más fecuente y precoz, constatán­
dose su aparición ya al nacimiento en la 
mayor parte de los casos. Habitualmente 
se trata de manchas de color café con le­
che, de tamaño variable (desde unos mm. 
a varios cm.) cuya distribución es generali­
zada (aunque menos en cara) (4); en las 
zonas axilares son de pocos mm. (pecas). 
Se ha señalado (5) que no tienen más im­
portancia que la estética, sin que lleguen 
a presentar fenómenos degenerativos.

Ocasionalmente pueden observarse 
otras depigmentadas, como las habituales 
en la esclerosis de Bourneville.

2. Tumores. Los tumores del sistema 
nervioso central constituyen una grave 
complicación que se presenta en el 
5-10 % de los casos, especialmente en la 
primera década de la vida (6). Los gliomas 
ópticos representan para Pascual Castrovie- 
jo y cois. (7) los más frecuentes, observa­
dos a veces en gemelos (7, 8); en nuestra 
serie los hemos apreciado sólo en un pa­
ciente (y asociado a un tumor cerebral). 
Destacan asimismo los astrocitomas (9) y 
los meningiomas (cuyo hallazgo en la 
edad pediátrica debe hacer sospechar una 
neurofibromatosis) (10).

La radiografía de agujeros ópticos, con 
ensanchamiento de éstos, permite el diag­
nóstico de dichos gliomas, cuya respuesta 
a la radioterapia es generalmente buena 
con largas remisiones e incluso curaciones 
(7); el hallazgo de una silla turca en ome­
ga evidencia la afectación quiasmática. 

Con las técnicas más recientes (TAC, RNM) 
el diagnóstico de cualquier manifestación 
tumoral es todavía más evidente (Figs. 1 y 
2).

En ocasiones los tumores intracraneales 
se asocian con otros de localización diver­
sa: tumores múltiples intracraneales e 
intra-raquídeos (11), tumoraciones endo­
crinas (12). Las neoplasias, de cualquier 
localización, son más frecuentes en estos 
pacientes que en la población general. 
Junto a las ya mencionadas se citan el tu­
mor de Wilms, leucemias, rabdomiosarco- 
mas (5, 13, 15, 15, 16); otros tumores co­
mo feocromocitoma (17), neuroblastoma 
(7) han sido más excepcionalmente referi­
dos.

Los neurofibromas casi siempre afectan 
a la piel pero pueden presentarse también 
en los nervios, visceras y vasos sanguíneos 
(6); su morfología es diversa: proliferacio­
nes pediculadas benignas fnolluscum pen- 
dullum), neurinomas plexiformes y de 
párpados; aunque son benignos desde el 
punto de vista histológico, pueden ocasio­
nar compromiso funcional y estético, con 
necesidad de tratamiento quirúrgico. La 
pubertad y el embarazo aumentan a veces 
su número y tamaño (18).

3. Manifestaciones endocrinológicas. 
Entre las descritas en estos pacientes se se­
ñalan: feocromocitomas, pubertad precoz 
(19, 20, 21), hiperparatiroidismo (22); por 
ello algunos autores (23) consideran a esta 
entidad como una displasia neoplasiante 
del sistema APUD. En ninguno de nuestros 
pacientes hemos observado manifestacio­
nes endocrinológicas salvo que el hipocre- 
cimiento, constatado en 4 casos (17,39 %), 
tenga este origen, lo que si bien se sospe­
cha, no está plenamente confirmado.

4. Macrocefalia. Se evidenció en 7 
pacientes (30,43 %), siendo un hallazgo 
referido en la literatura (24), de comienzo 
postnatal y sin relación con la afectación 
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psíquica, epilepsia o trastornos del EEG 
(6); ocasionalmente aparece una asimetría 
cráneo-facial, pudiendo observarse una he- 
mihipertrofia facial (dos casos en nuestra 
serie) que a veces es generalizada (25). La 
mandíbula es la parte del esqueleto cefáli­
co más frecuentemente afectada (hipopla- 
sia, pseudoquistes) (26).

cardio-respiratorio y neurológico. Asimis­
mo se ha descrito en estos pacientes una 
luxación atlantoaxial (29).

6. Otras manifestaciones
La pseudoartrosis, afectando especial­

mente a la tibia, se observa entre el 
0,5-1 % de los pacientes con neurofibro-

Rg. 1. Imagen de TAC cerebral mostrando una le­
sión tumoral en pacientes con neurofibromatosis

Rg. 2. Apariencia del mismo caso de la figura an­
terior con RNM

5. Columna vertebral. Su participa­
ción se traduce por cifoescoliosis de la que 
se dice que aparece en al menos el 2 % 
de estos pacientes (27, 28) aunque en al­
gunas series se encuentra del 10 % (6) al 
20 % (25) de los casos (nosotros la apre­
ciamos en el 17,39 %); se afectan princi­
palmente las vértebras cervicales bajas y 
torácicas altas, manifestándose el trastorno 
entre lo 5-15 años. Si no se trata, el curso 
es progresivo originando un compromiso 

matosis (30) (un caso en nuestra casuísti­
ca), señalándose (31) que esta manifesta­
ción es más frecuente si la madre padece 
neurofibromatosis. En 2 pacientes (8,68 %) 
se observa parálisis facial y sólo uno pre­
sentó crisis convulsivas; el EEG mostró ano­
malías en el 45,45 % de los casos en que 
se efectuó. Hemos encontrado retraso psi- 
cointelectivo en el 26,08 %, cifra más 
próxima al 24 % de Fienman y Yakovac 
(25) que al 65,2 de Pascual Castroviejo y
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cols. (7). La hipertensión arterial es otro 
de los hallazgos posibles en la neurofibro­
matosis, pudiendo relacionarse con dos 
causas específicas: estenosis de la arteria 
renal (32, 33, 34) o feocromocitoma. En 
ninguno de nuestros enfermos se constató 
este hecho. Los hamartomas pigmentados 
de iris (nodulos de Lisch) pueden obser­
varse hasta en el 94 % de estos pacientes 
de más de 6 años de edad (35), pero son 
asintomáticos. La afectación digestiva pue­
de originar hemorragias, obstrucciones, 
perforación, síndrome de malabsorción

(36, 37, 38). Entre un 30-40 % de los pa­
cientes presentan trastornos del habla, que 
se interpretan en relación con una base 
neurológica (6).

Otros hallazgos incluyen: estenosis del 
acueducto de Silvio (7, 39), anomalías vas­
culares cerebrales (40), calcificaciones in­
tracraneales (41), a veces en los plexos co- 
roideos (42); con menos constancia se en­
cuentran alteraciones del factor VIII (43), 
atrofia peronea o de la eminencia tenar 
(44), cardiopatía congénita (45) o sordera.
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