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Presentacion del caso

Femenina de 7 afos concurre al pediatra por un episodio convulsivo previo, el cual fue
atendido en guardia de emergencias donde se realizé una TC de craneo sin hallazgos de
relevancia. Al examen fisico se evidencian multiples maculas amarronadas de

aproximadamente 1 cm de diametro en region lateral derecha del térax. Se solicita RM de

cerebro.
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Hallazgos imagenologicos

Figura 1: Imagen heterogénea hiperintensa en secuencia FLAIR con epicentro a nivel de los ganglios basales y tdlamo
izquierdo. Imagenes de similares caracteristicas se visualizan en topografia de cabeza de caudado - rodilla de la capsula

interna contralateral (A) y ambos l6bulos cerebelosos (B). Asocia a engrosamiento bilateral de nervios opticos, quiasma y
cintillas épticas (C).
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Hallazgos imagenologicos

Figura 2: Imagen redondeada hipointensa en T1 ubicada en rodilla anterior del cuerpo calloso, la cual no presenta realce
tras la administracion de contraste endovenoso (A). Los hallazgos anteriormente descriptos en figura 1 no presentan
fendmenos restrictivos en las secuencias de difusion - mapa de ADC (B) y (C).
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Discusion
La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es la facomatosis mas comun afectando a 1 de cada 2500 - 3000 individuos. Tiene
una edad de inicio temprana, con hasta el 97% de los pacientes cumpliendo los criterios diagndsticos a la edad de 8
afos. Afecta por igual a hombres y mujeres. Se hereda de forma autosémica dominante con variable expresion
clinica y patolégica, aunque se ha descrito una mutacion espontanea del gen NF1.
La enfermedad afecta al sistema nervioso central, Orbitas, sistema musculoesquelético, piel, pulmones y mamas.
Esta también asociada con un incremento en la incidencia de numerosos tumores.
Las principales afecciones intracraneales incluyen las lesiones displasicas no neoplasicas, gliomas (principalmente
en nervios opticos), neurofibromas, neurofiboromas plexiformes difusos y displasia 6sea a nivel del ala mayor del

esfenoides.
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Conclusion

Comprender las multiples afecciones que puede presentar esta patologia, es importante para poder a partir de lesiones
extracraneales contemplar como diagnoéstico diferencial una patologia que afecte al SNC vy solicitar el estudio mas sensible y

especifico. Debemos conocer las manifestaciones radioldgicas tipicas y la evolucién esperada para un correcto manejo de los

pacientes.
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