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RESUMEN

La neurofibromatosis tipo 1 es una enfermedad de
caréacter hereditario, que se caracteriza por la for-
macion de tumores o neurofibromas que se originan
a nivel de las células y los tejidos que recubren los
nervios. Generalmente son benignos, pero a medi-
da que se produce su crecimiento pueden ocasio-
nar dolor, dafos a los tejidos vecinos y en ocasiones
manifestaciones cutaneas como manchas marro-
nes, anomalias en los huesos, 10s 0jos y del sistema
endocrino y nervioso central. Se presentd un caso
clinico de neurofibromatosis tipo | en una pacien-
te con manifestaciones clinicas oculares, atendi-
da en el servicio de Optometria de la Universidad
Metropolitana durante el afio 2022. Se realiz6 el
resumen del caso mediante la historia clinica com-
pleta, con los datos proporcionados de las intercon-
sultas con las especialidades médicas pertinentes
ademas de la realizacion de estudios complemen-
tarios, revisiones bibliograficas y la correlacion de
los hallazgos clinicos encontrados. El examen oftal-
moldgico arrojé nddulos de Lisch en ambos iris, asi
como |os resultados imagenoldgicos que mostraron
imagen hipoecogénica homogénea de la region
anterior del brazo y muslo derecho compatible con
neurofibroma, no doloroso a la palpacion. El diag-
nostico anatomopatolégico fue neurofibroma del
nervio mediano derecho. La neurofibromatosis tipo
| requiere de un enfoque multidisciplinario para su
diagnéstico correcto.

Palabras clave:

Neurofibromatosis tipo |, resultados imagenolégi-
cos, nodulos de Lisch.
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ABSTRACT

Neurofibromatosis type 1 is a hereditary disease,
which is characterized by the formation of tumors
or neurofibromas that originate in the cells and tis-
sues that cover the nerves. They are generally be-
nign, but as they grow, they can cause pain, da-
mage to neighboring tissues and sometimes skin
manifestations such as brown spots, abnormalities
in the bones, eyes and the endocrine and central
nervous system. A clinical case of neurofibroma-
tosis type | was presented in a patient with ocular
clinical manifestations, treated in the Optometry ser-
vice of the Metropolitan University during the year
2022. The case was summarized using the comple-
te clinical history, with the data provided from the
interconsultations with the relevant medical spe-
cialties in addition to carrying out complementary
studies, bibliographic reviews and the correlation
of the clinical findings found. The ophthalmological
examination showed Lish nodules in both irises, as
well as the imaging results that showed a homoge-
neous hypoechoic image of the anterior region of
the arm and right thigh compatible with neurofibro-
ma, not painful on palpation. The pathological diag-
nosis was neurofibroma of the right median nerve.
Neurofibromatosis type | requires a multidisciplinary
approach for its correct diagnosis.

Keywords:

Neurofibromatosis type |, imaging results, Lisch
nodules.

© 2025; Los autores. Este es un articulo en acceso abierto, distribuido bajo los términos de una

licencia Creative Commons que permite el uso, distribucion y reproduccion en cualquier medio
siempre que la obra original sea correctamente citada.



INTRODUCCION

La neurofibromatosis tipo 1 (Deng, 2025) conocida como
enfermedad de Von Recklinghausen es considerada una
enfermedad neurocutanea de origen multisistémico sien-
do la mas comun la facomatosis y la rasopatia, ademas
de ser uno de los trastornos hereditarios del sistema ner-
vioso central y sindromes tumorales mas frecuentes.

Suérez Fernandez et al. (2001) describen las neurofibro-
matosis como un grupo de enfermedades genéticas que
se heredan de forma autosémica dominante que presen-
tan implicaciones patogénicas de la piel, sistema nervio-
S0, los 0jos, huesos, sistema endocrino entre otras.

Los neurofibromas en su gran mayoria constituyen tumo-
res benignos localizados en las extremidades superiores
e inferiores y en otros sitios del cuerpo que incluyen los
ojos. Los neurofibromas mudltiples son caracteristicos de
la neurofibromatosis tipo1(NF1) siendo esta la mas fre-
cuente de los tipos de neurofibromatosis. En muchas oca-
siones las manifestaciones de esta enfermedad guardan
una importante relacion con la edad, tal es el caso de
que los neurofibromas suelen aparecer luego de la ado-
lescencia y su frecuencia incrementa con la edad.

La neurofibromatosis tipo 1 ademas de las causas que
se mencionan en distintos estudios, es considerado un
desorden de caracter progresivo y que afecta a varios or-
ganos provocando un desarrollo anormal de los mismos.

Segun Sanchez et al.(2022) la fibromatosis tipo 1 presen-
ta manifestaciones neuroldégicas como la macrocefalia,
anomalias de Chiari, gliomas cerebrales y épticos entre
otras, las cuales causan discapacidades intelectuales,
epilepsias ademas de otros hallazgos oftalmoldgicos
como edema papilar, atrofia de la papila, proptosis ocular
junto a pérdida de la agudeza visual.

Felicio et al. (2009) plantean que la NF1 cursa con multi-
ples manifestaciones oculares y tumoraciones del siste-
ma nervioso central entre los que se encuentran los glio-
mas de la via dptica.

La Neurofibromatosis (Avila et al., 2020) es de caracter
congénito que, aunque es poco frecuente, su manejo es
complejo debido a que se presenta una tasa elevada de
recidiva de los neurofibromas cuyo diagndstico se realiza
en base a criterios clinicos apoyandose en estudios de
imagenes y patolégicos.

La neurofibromatosis tipo | es una enfermedad de caracter
hereditario que se caracteriza por la formacion de tumo-
res o neurofibromas que se originan a nivel de las células
y los tejidos que recubren los nervios. Generalmente son
benignos, pero a medida que se produce su crecimien-
to pueden ocasionar dolor, dafios a los tejidos vecinos y
en ocasiones manifestaciones cutaneas como manchas
marrones, anomalias en l0s huesos, los ojos y del sistema

endocrino y nervioso central.
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Segun(Gripp, 2022) en su informe sobre la neurofibro-
matosis tipo 1, hace referencia a que la misma es la de
mayor frecuencia, afectando a 1 de cada 3.000 nacidos.
Menciona ademas que los nifios con NF1 suelen tardar
mas en desarrollar el habla, en caminar y ademas de los
neurofibromas que suelen aparecer, pueden tener la ca-
beza mas grande en relacion con el tamano del cuerpo,
cefaleas , problemas de aprendizaje, déficit de atencion
e hiperactividad ademas pueden tener delgadez o debi-
lidad en los antebrazos o pantorrillas y muchos de estos
sintomas pueden ser leves en algunos nifics y graves en
otros.

Autores como Hirbe (2014) describen los neurofibromas
como masas subcutaneas, dérmicas o exofiticas que
comunmente se encuentran en la piel, aunque pueden
localizarse en zonas profundas del cuerpo. Las perso-
nas que padecen de NF1por lo general suelen presen-
tar numerosos neurofibromas profundos y no presentar
sintomatologia clinica. En estos casos se tiene en cuenta
los sintomas, presencia de dolor, algun déficit funcional
y la evaluacion riesgo — beneficio para decidir extirpar el
tumor.

Kinori et al. (2018) refieren los oftalmdlogos que conocen
las complicaciones y manifestaciones causadas por la
NF1, sugieren que se realice anualmente la valoracion of-
talmoldgica en nifos pequefios identificando de manera
frecuente nddulos de Lisch dentro del iris que, aunque no
suelen afectar la vision se presentan en menos del 10%
en menores de 6 afios y en mas del 70% a los 10 afios.

Dentro de las manifestaciones clinicas (Hernandez, 2022)
a nivel oftalmolégico se encuentran los hamartomas me-
lanociticos o nédulos de Lisch de 1 a 2 mm que aparecen
en el iris que son considerados Utiles ya que marcan el
inicio de la etapa tumoral. Alertar a las familias sobre la
aparicion de sintomas y signos como disminucion de la
agudeza visual, aumento de tamafo o dolor de las lesio-
nes ya que nos orienta sobre la progresion.

Otros autores (Frontela & Asensio, 2022) hacen referen-
cia a varios puntos claves sobre la neurofibromatosis tipo
1 entre las que mencionan las variantes patogénicas en
el gen NF1, las manifestaciones clinicas claves como la
aparicion de las manchas color café con leche, pecas
axilares o inguinales, asi como los nddulos de Lisch y los
neurofibromas.

Dentro de las manifestaciones oftalmicas que suelen apa-
recer se encuentran los neurofibromas palpebrales supe-
riores después de los dos afios de edad con tendencia a
crecer |0 que provoca una ptosis asociada a la deforma-
cion del parpado. La hipertrofia de las fibras nerviosas del
tumor a nivel palpebral puede palparse al examen fisico
ocular de ahi la importancia de realizar una exploracion
adecuada.

Denis et al. (2023) describen la enfermedad como
poco conocida de ahi la importancia de conocer sus



manifestaciones para de esta manera realizar un diag-
nostico precoz y brindar el asesoramiento genético a
las familias afectadas lo que garantizara un seguimiento
adecuado.

El tratamiento de la neurofibromatosis tipo 1 es individua-
lizado y esto dependeréa de la causa, la naturaleza de la
lesion, de cuanto pueda afectar las funciones y de con
cuanta velocidad se desarrolle el tumor. La exploracion
fisica es de suma importancia e incluye desde un examen
exhaustivo, la intervencion quirdrgica parcial o total, asi
como la quimioterapia.

Miyagishima et al. (2024) sefialan que, dentro de las es-
trategias de tratamiento en pacientes pediatricos con
complicaciones visuales asociadas a la neurofibromato-
sis tipo 1, el objetivo principal es detener la pérdida pro-
gresiva de la vision y favorecer un desarrollo saludable.
Los enfoques terapéuticos para los gliomas de la via 6p-
tica (OPG) varian segun los sintomas especificos, la loca-
lizacion y el tamafio del tumor, asi como el grado de de-
terioro visual. Estos tratamientos incluyen la observacion,
procedimientos quirdrgicos, radioterapia, quimioterapia o
terapias dirigidas.

En la exploracion oftalmolégica mediante la biomicrosco-
pia, se observan los nédulos de Lisch sin necesidad de
utilizar magnificacion siendo necesario diferenciarlos de
los nevus iridianos. Aunque los nédulos de Lisch son el
hallazgo mas comun para el diagnéstico de la NF1, los
mismos no suelen causar complicaciones oftalmologicas.

(Moreno Londofio y otros, 2014) plantean que los nédulos
de Lisch son el hallazgo mas comun en pacientes por
encima de 20 afos con diagnosticados de NF1, aunque
usualmente aparecen desde la primera década de la
vida.

Desde el punto de vista oftalmoldgico, suelen aparecer
complicaciones oftalmolégicas complejas como los glio-
mas Opticos, neurofibromas plexiformes y glaucoma con-
génito, las que pueden repercutir en la agudeza visual y
el campo visual. El deterioro de la vision en pacientes con
neurofibromatosis tipo 1 puede afectarse por diversas
causas entre las que se pueden mencionar los factores
anatomicos como la proptosis o el estrabismo debido a
que surgen en neurofibromas plexiformes intra o periorbi-
tarios que pueden llegar a desplazar la posicion del ojo y
causar trastornos de la motilidad ocular.

De manera general el tratamiento de la discapacidad vi-
sual en pacientes con neurofibromatosis tipo 1 precisa de
un enfoque multidisciplinario que involucra la colabora-
cion de varios especialistas que incluye a oftalmologos,
neurdlogos, genetistas, neurocirujanos, oncoélogos, pato-
logos y endocrinélogos. Es de vital importancia realizar el
diagndstico precoz para comenzar el tratamiento opor-
tuno y de esta forma evitar que el deterioro de la vision
sea irreversible, ademéas de garantizar un seguimiento
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gue permita obtener 6ptimos resultados en los pacientes
afectados.

METODOLOGIA

Se realiza un estudio observacional, retrospectivo y des-
criptivo mediante revision de la historia clinica completa,
de las cuales se obtuvieron los datos de las interconsultas
realizadas con las especialidades médicas pertinentes
ademas de entrevistas al paciente y familiares conside-
randose los antecedentes personales y familiares, hallaz-
gos en el examen clinico. Se realizaron estudios comple-
mentarios, imagenes diagndsticas y se tuvo en cuenta la
evolucion terapéutica.

La informaciéon fue organizada de forma cronolégica vy
se analizaron revisiones bibliograficas actuales hacien-
do énfasis en los aspectos diagndésticos, terapéuticos y
prondsticos de mayor relevancia, lo que permitié la co-
rrelacion de los hallazgos clinicos encontrados, pudiendo
comparar los resultados con otros estudios de casos y
guias internacionales para el manejo de la NF1.

El diagnostico se baso en los criterios del NIH (National
Institutes of Health) para Neurofibromatosis Tipo 1. El
estudio se realizé conforme a los principios éticos para
la investigacion médica en humanos, establecidos en la
Declaracion de Helsinki que hace referencia a las regula-
ciones en el proceder médico con los pacientes, garanti-
zando la confidencialidad y el consentimiento informado
para la publicacion del caso.

Se realizaron pruebas diagnésticas especificas, como
biopsia del nervio mediano derecho compatible con neu-
rofibroma, US de la region anterior del ante brazo dere-
cho que muestra imagen hipoecogénica, homogénea de
22mm X 14mm y otra similar en cara interna del muslo
izquierdo y 1/3 medio que mide 20 x 8,9 mm cuyos con-
tornos se localizan a 10mm de la piel. Los contornos regu-
lares y no ocasionan sombra acustica posterior. Se realizé
rayos X de térax con resultados normales. Se realizé ade-
mas US abdominal con resultados normales.

DESARROLLO

Se presenta un caso clinico de una paciente femenina de
21 afos de edad de piel mestiza que acude a consulta
porgue nota unas manchas en el iris de ambos ojos y tu-
moraciones indoloras en otras regiones del cuerpo desde
hace aproximadamente dos afios. Refiere antecedentes
de migrafa que se alivia con dipirona o metamizol sin
mencionar otros antecedentes personales de interés. Los
antecedentes patoldgicos reflejan que el padre presenta-
ba varias manchas de color café en distintas regiones del
cuerpo muy similares a la de la paciente.

Al examen fisico se encontrd: dos tumoraciones indolo-
ras, movibles en la region del antebrazo derecha y muslo
izquierdo, multiples manchas de color café en distintas



regiones del cuerpo mayor a 0,5cm y 1,5cm. Ademas, presenta una escoliosis dorsolumbar de convexidad izquierda

constatada con un RX de columna total.

Examen fisico
A

Figura 1. Muestra numerosas manchas de color café en distintas regiones del cuerpo, efélides axilares y tumoraciones
no dolorosas a la palpacion en la zona lateral derecha del cuello.

Figura 2. Examen mediante biomicroscopia que evidencian la presencia los nédulos de Lisch en ambos iris.

El examen oftalmoldgico arrojo nédulos de Lisch en am-
bos iris, asi como los resultados imagenolégicos que
mostraron imagen hipoecogénica homogénea de la re-
gion anterior del brazo y muslo derecho no doloroso a la
palpacion. El diagnéstico anatomopatolégico fue neuro-
fibroma del nervio mediano derecho lo que constaté el
diagnostico de Neurofibromatosis tipo1.

Nuevos estudios presentados por el Instituto Nacional del
Cancer (2021) de Estados Unidos refieren que la neurofi-
bromatosis tipo 1, se relacionan con mas tipos de cancer
de lo que se pensaba y aseguran que las personas con
NF1 tienen mayores probabilidades de morir que aquellas
que no presentan la enfermedad pues cuando los neu-
rofibromas crecen pueden causar graves problemas de
salud como dolor y dafio a los tejidos cercanos de ahi la
importancia de que los pacientes conozcan de esto.

Segun Suarez Fernandez et al. (2001), la NF1 o enfer-
medad de Von Recklinghausen es la mas frecuente de
todos los tipos de NF diagnosticadas y los neurofibromas
pueden aumentar en numero y tamafo con la edad sien-
do observables en mas del 80% en personas de la ter-
cera década de la vida. Una de las caracteristicas mas
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comunes es la presencia de manchas café en mas del
99% de los pacientes en distintas partes del cuerpo como
el caso que se describe en este trabajo.

Cedefio Siguencia et al. (2008) refieren que en las per-
sonas con NF1, se encuentran tres tipos de neurofibro-
mas: cutaneos o dérmicos, subcutaneos o plexiformes
que suelen aparecer alrededor de la pubertad, aunque
no constituye una regla si tienden a incrementarse en nu-
mero y tamafio durante el resto de la vida no siendo do-
lorosos por lo general y en algunos casos pueden causar
prurito.

Del Puerto et al. (2024) plantean que la neurofibromatosis
se presenta con frecuencia en la poblacion con manifes-
taciones muy variadas y en muchos casos con alto riesgo
de malignidad, de ahi la importancia que reviste el exa-
men fisico adecuado por parte de los profesionales de la
salud para la identificacion de las lesiones que permitan
conducir al diagndstico oportuno.

Avila et al.(2020) en su estudio concluyen que la neurofi-
bromatosis tipo 1 es una enfermedad de caracter congé-
nito y dificil manejo para la cual no existe un tratamiento
definitivo, mediante cirugia se puede extirpar el tumor,



aunque existen riesgos de recidiva. Por lo general realiza
un manejo integral con el propésito de elevar la calidad
de vida de los pacientes.

En relacion a las manifestaciones oculares pueden ayudar
al diagnostico en casos poco evidentes a nivel dermato-
l6gico, siendo el signo tipico los nédulos de Lisch a nivel
del iris que solo causan sintomas si producen distorsion
de la pupila y es visible al examen con lampara de hen-
didura, como el caso de la paciente que se describe en
este articulo. La presencia de los ndédulos de Lisch a nivel
del iris constituyen un criterio fundamental para pacientes
y familiares que no presentan sintomas para investigar la
rama de la herencia familiar.

Los nédulos de Lisch (Orozco Ariza et al., 2005) se obser-
van como manchas pigmentadas traslucidas localizadas
en el iris y se observan en todos los pacientes afectados,
aunque pudiera observarse otras anomalias como tumo-
res del sistema nervioso central, macrocefalia, convulsio-
nes, escoliosis etc no siendo el caso de la paciente que
se presenta en la investigacion realizada.

Jiménez et al. (2013) en su estudio sobre manifestaciones
clinicas y neurorradiolégicas en adultos con NF1, analizan
las «<manchas cafés con leche» como el hallazgo clinico
mas predominante y solamente un paciente presento seis
de las manchas necesarias para establecer el diagnds-
tico mientras que en otras series se ha registrado que el
numero de «manchas cafés con leche» tiende a disminuir
a partir de los 50 anos, lo que pudiera estar relaciona-
do con una escasa muestra de estudio. El resultado de
los hallazgos encontrados en el trabajo que se describe
guarda relacion con los mencionados por los autores con
referencia a la edad y la aparicion de las manchas de
color café.

Los nédulos de Lisch (2021)constituyen parte de los cri-
terios para los diagnésticos de la neurofibromatosis tipo
cuando se presentan 2 o mas de ellos. Se consideran
hamartomas melanociticos del iris que por lo general se
observan antes de los 6 anos de edad y aumentan en
ndamero y prevalencia con relacion a la edad.

Segun Moreno Londofio et al. (2014) la Neurofibromatosis
tipo 1 constituye un desorden genético cuya manifesta-
cion caracteristica desde el punto de vista oftalmolégica,
son los nédulos de Lisch, elevaciones bien definidas en
forma de domo de la superficie del iris siendo el examen
mediante ultrabiomiscroscopia de gran importancia clini-
ca para evaluar sus caracteristicas. En el caso que se
expone es evidenciable la presencia de multiples sobre-
elevaciones pigmentadas de tipo nodular de bordes bien
definidos correspondientes en la clinica a los nédulos de
Lisch como plantean los autores entes mencionados.

De acuerdo con Kehrer Sawatzki & Cooper (2022) como
se citd en Bordeu (2024), el diagndstico diferencial de
los nddulos de Lisch incluye mamilaciones del iris, mul-
tiples nevos del iris, sindrome de Cogan-Reese, iritis
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granulomatosa (nodulos de Busacca, Koeppe Berlin),
quistes del iris, manchas de Brushfield, melanoma del iris,
leiomioma, xantogranu-loma y raramente nédulos metas-
tasicos secundarios.

Crisan et al. (2008), en su estudio sobre la neurofibroma-
tosis de Von Recklinghausen describen la presencia de
varios neuro fibromas y maculas pigmentarias cutaneas
sin embargo la enfermedad es confirmada mediante la
presencia de nédulos de Lisch a nivel de los iris identifi-
cados durante el examen oftalmologico y la muestra his-
toloégica. La presencia de estos nodulos constituye indi-
cadores no invasivos que facilitan el diagnostico precoz.
Los hallazgos encontrados en la paciente que se descri-
be en el trabajo realizado semeja a los resultados encon-
trados por los autores antes mencionados.

Ademas de las manifestaciones clinicas, el diagnostico
de la NF1 desde edades tempranas radica en la realiza-
cion de estudios genéticos para descartar la misma. Una
vez que se confirma la enfermedad para descartar dafios
oftalmolégicos se realizan pruebas diagndsticas como la
campimetria, tomografia de coherencia 6ptica, resonan-
cia magnética del nervio optico y fotografias de fondo que
pueden relevar cualquier hallazgo.

CONCLUSIONES

La NF1 es una enfermedad de caracter hereditario au-
tosdémica dominante ocasionada por mutaciones del gen
NF1y para su diagnéstico se necesitan al menos dos cri-
terios como la presencia de ndédulos iridianos de Lisch o
el glioma del nervio optico.

El caso presentado permitio ilustrar las variadas caracte-
risticas clinicas de la neurofibromatosis tipo 1 siendo de
gran interés el primer hallazgo oftalmolégico emitido para
la conduccion del diagnostico final constatado por los
resultados del resto de los examenes realizados por las
subespecialidades médicas interconsultadas.
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