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La neurofibromatosis de Von Recklinghausen o
tipo 1 (NF1) es una enfermedad de transmisión
genética autosómica dominante causada por
mutaciones en un gen del cromosoma 171.
Tiene una incidencia de 1 de cada 3.000 naci-
mientos en todo el mundo2. Las manifestacio-
nes orales de la NF1 se presentan entre el 4 y
7% de las veces, siendo la lengua el lugar más
común de aparición de los neurofibromas3.

Se presenta el caso de un paciente varón de
43 años diagnosticado de NF1 que acude a
una consulta de revisión al Título de Especia-
lista universitario en Medicina Oral de la Facul-
tad de Odontología de la universidad
Complutense de Madrid (uCM).

En los antecedentes personales refiere haber
sido intervenido en 25 ocasiones de hidrocefa-
lia (la primera a los 13 años), por acumulación
del líquido cefalorraquídeo en el interior de los
ventrículos, fruto de la NF1. En cuanto a los an-

tecedentes familiares, su padre y su abuelo lo
padecían y tres de los cinco hermanos lo pade-
cen. A pesar de ello, ninguno estaba afectado
de igual manera, dado las grandes variaciones
en su forma de presentación, incluso en una
misma familia4.

En la exploración extraoral presenta múltiples
neurofibromas cutáneos en tronco, extremida-
des, cara e incluso labios (Figuras 1 y 2). Ade-
más presenta manchas color “café con leche”
(Figura 3).

En la exploración intraoral encontramos dos le-
siones exofíticas bien delimitadas de consisten-
cia blanda: una localizada en paladar duro
(Figura 4) y otra en el borde lateral de la lengua
(Figura 5). Podrían tratarse de neurofibromas
periféricos orales, aunque el diagnóstico defi-
nitvo se consigue únicamente con la anatomía
patológica.
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Figura 3. Mancha color ‘café con leche’ en zona inguinal.

Figura 4. Lesión exofítica en el paladar duro.

Figura 5. Lesión exofítica en el borde lateral izquierdo de la lengua.Figura 2. neurofibromas labiales y periorales.

Figura 1. Múltiples neurofibromas en el dorso.




