La neurofibromatosis tipo | (NF-1) es una enfermedad hereditaria autosomica dominante con una penetrancia casi completa
a los 5 anos y una expresividad variable. Afecta a 1 de cada 3000 recién nacidos y mas del 50% de los casos corresponden a
mutaciones de novo. Se caracteriza por la asociacion de manchas café-con-leche, neurofibromas cutaneos, alteraciones 6seas
y neurologicas. El gen responsable (NF-1 localizado en 17q11.2) codifica una proteina llamada neurofibromina, que tiene un
papel modulador del crecimiento celular y actia como supresor tumoral. Ademas la alteracion de esta proteina condiciona
alteraciones en la sinaptogénesis, la regulacion del pool de neurotransmisores y la modulacion del crecimiento axonal.

Su perfil neurocognitivo es muy heterogéneo debido a la afectacion que presenta en miltiples dominios. Aun teniendo el 60-
70% un perfil cognitivo dentro de la normalidad, se estima que aproximadamente un 40%-60% requiere necesidades educativas
especiales, debido a repercusion cognitiva y conductual significativa; asociandose en muchos casos al fracaso escolar. Un 60%
puede tener problemas de aprendizaje, un 40% TDAH y/o alteraciones en funciones ejecutivas y 50% alteraciones visoespaciales.
También se asocia al Trastorno del Espectro Autista, con una prevalencia mucho mayor en comparacion a la poblacion general.

Descripcion y revision del perfil cognitivo y conductual de un adolescente diagnosticado de NF-1 derivado para valoracion por
dificultades académicas.

Exploracion clinica y neuropsicologica que oriento el diagnostico de TDAH. WISC-IV: QIT85, RP89, MT68, VP99. D2: TR pc55,
TA pc40, O pcl0, C pc4, TOT pc45, CON pc25, VAR pcl10. ENFEN: FF D3, FS D7, SG D1, SC D3, A D1, IS D5. Figura de REY:
dificultades visoperceptivas que afectan la reproduccion en memoria.

Los trastornos de aprendizaje son una complicacion frecuente y es un problema infradiagnosticado en esta poblacion,
con un claro predominio del trastorno de aprendizaje global y una alta coexistencia de TDAH. El Comité de Genética de
la Academia Americana de Pediatria publico en 2008 como recomendacion a los ninos afectados de NF-1 la evaluacion
del progreso neurocognitivo durante la primera infancia y escolaridad. Es importante la deteccion precoz del problema
mediante un estudio neuropsicologico para asi orientar correctamente a los padres y al equipo psicopedagogico escolar.
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