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Las Neurofibromatosis I y Il (NF), si bien son enfermedades distin-
tas, tienen en comdn, entre otras condiciones, el pertenecer al gru-
po de las denominadas enfermedades raras. Se entiende por enfer-
medades raras, poco comunes, minoritarias o de baja frecuencia,
aquellas que tienen una frecuencia (prevalencia) baja, menor de 5
casos por cada 10.000 habitantes. En conjunto, aunque muy dife-
rentes en origen y manifestaciones, son un grupo de enfermedades

que comparten ciertas caracteristicas:

= Presentan muchas dificultades en cuanto a establecer un
diagndstico y por tanto un tratamiento y seguimiento

= Elorigen es desconocido en la mayoria de los casos

= Conllevan mdltiples problemas sociales

= [scasos datos epidemioldgicos

= lainvestigacion es exigua y dificil debido a los pocos casos

= laausencia, en su mayoria, de tratamientos efectivos

Por todas estas razones se trata de un colectivo que precisa de inte-
rés y atencion preferentes por parte de las distintas Instituciones

implicadas.

En esta linea el IMSERSO, a través de su Observatorio de la Disca-
pacidad y con la inestimable colaboracion de la Federacién Espa-
fiola de Enfermedades Raras (FEDER) y el Instituto de Investigacion
en Enfermedades Raras (IIER) del Ministerio de Sanidad y Consu-
mo, con el fin de facilitar una informacion clara y veraz a las perso-
nas afectadas y sus familias, ha venido promoviendo una serie de
publicaciones de caracter divulgativo, dentro de la Coleccién Ma-
nuales y Guias, sobre algunas de éstas enfermedades raras. El obje-
tivo es conseguir aunar esfuerzos para fomentar el conocimiento, la

investigacion y el interés de la sociedad por todas ellas.



La presente guia ha sido elaborada desde la Associacié Catalana de
les Neurofibromatosis (ACNefi) por distintos expertos en la mate-
ria, y coordinada por su Presidente D. Francesc Valenzuela.

Describe tanto la NF tipo | o de Von Recklinghausen, como la NF
tipo Il o Acdstica bilateral, desde varias perspectivas: médica, psi-

cosocial y psicopedagogica.

Para el IMSERSO, resulta especialmente gratificante la publicacion
de esta guia, en la linea de colaboracién y coordinacion, abierta ya
hace tiempo, tanto con la FEDER y las distintas asociaciones que la
integran, como con el IlER, en la mejora de la informacion, aten-

cion y calidad de vida de las personas con NF y sus familias.

DIRECCION GENERAL DEL IMSERSO



Este libro se ha editado con intencion de divulgar que son las
Neurofibromatosis y dar una introduccion al conocimiento que se
tiene de ellas.

Hay que observar, previa su lectura, que se explican muchos aspec-
tos diferentes y graves, pero que una persona, no puede padecer
todas las manifestaciones que se relacionan y, ademads, en la mayo-

ria de casos no habra complicaciones importantes.

Queremos informar porque creemos que la mejor forma de superar
los problemas es conociéndolos y hablando de ellos. Si la evolu-
cion de la enfermedad en una persona deriva hacia posibles com-
plicaciones, su desconocimiento, no las evitara, al contrario, a
menudo saberlo nos puede permitir tomar medidas correctoras a
tiempo.

En cualquier caso, este libro tiene el objetivo de desangustiar a tra-
vés del conocimiento, porque creemos que, lo realmente angustio-
so es la ignorancia. No obstante si, antes de leerlo, piensa que el
libro le puede aumentar su angustia, no lo lea: ciérrelo y pongase
en contacto con la asociacion, donde le daremos la informacion
que individualmente pueda necesitar.

Y ante todo, cuidense mucho:

ACNEfi












Neurofibromatosis es el nombre que recibe un grupo de afeccio-
nes que tienen algunas caracteristicas comunes. La mas importante
es que son afecciones derivadas de un mal desarrollo, genética-
mente condicionado, de una parte del embrién (ectodermo) que
origina el sistema nervioso y la piel. A estas afecciones se las deno-
mina sindromes neurocutaneos.

Las Neurofibromatosis incluyen el grupo mas grande de pacientes
con este sindrome. Otros grupos de la misma corresponde a los
que padecen esclerosis tuberosa, angiomatosis encefalotrigeminal,
y otras alin mas raras.

La Neurofibromatosis 1 fue descrita por vez primera en el 1882 por
Friedrich Daniel Von Recklinghausen, un pat6logo aleman. Desde
entonces, esta claro no tan sélo que las neurofibromatosis son una
de las enfermedades genéticas mas comunes, sino también que hay
diversas expresiones diferentes de la enfermedad. La forma descrita
por Von Recklinghausen es, con diferencia, la mas comun, llegando
aproximadamente al 85% de los casos.

Las Neurofibromatosis comportan, entonces, signos clinicos cuta-
neos y neuroldgicos. A menudo la enfermedad se limita a manifes-
taciones cutaneas. Otras veces —con mucha menos frecuencia-,
son las manifestaciones neuroldgicas las exclusivas o predominan-
tes. Las mas importantes de estas, son los tumores que se pueden
formar a lo largo de los nervios, especialmente de los filetes nervio-
sos cutaneos, y de aqui el nombre de la enfermedad (Neurofibro-

matosis = mdltiples neurofibromas).

Las manifestaciones cutaneas mas frecuentes son las manchas de
color café con leche. Los neurofibromas son tumores que solo muy
excepcionalmente malignizan, en general se mantienen como tu-
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mores benignos toda la vida y su Gnica trascendencia consiste en el
defecto cosmético que comportan.

Los neurofibromas pueden crecer hasta una medida enorme y pue-
den causar serias desfiguraciones o deformaciones. El tratamiento
quirargico de estas lesiones, a menudo es poco satisfactorio debi-
do a la intima integracién con los nervios y a la tendencia de algu-
nos tumores a crecer en forma de red.

La NF estd mundialmente distribuida, afectando ambos sexos por
igual, y no hay ningun tipo especial de distribucion racial, geogréfi-
ca o0 étnica. Por tanto, la poblacidn entera tiene el mismo riesgo de
padecer la NF.

Las Neurofibromatosis pueden también, aunque con mucha me-
nos frecuencia, afectar otros 6rganos del cuerpo que no proceden
directamente del ectodermo, como por ejemplo el esqueleto espe-
cialmente el axial (raquis y craneo). Se han descrito diferentes for-
mas de Neurofibromatosis, pero —con mucho- las més importantes
son la Neurofibromatosis tipo 1 o NF1 y la Neurofibromatosis tipo
2 0 NF2, diez veces menos frecuente que la NF1.

Actualmente, se distinguen dos tipos:

La Neurofibromatosis 1 (NF1, también conocida por NF de Von
Recklinghausen o NF Periférica) afecta a una de cada 3.500 perso-
nas y se caracteriza por multiples manchas de café con leche y
neurofibromas en la piel o per debajo de ella.

Antes se la denominaba NF Periférica por ser su caracteristica la
presencia de muchos, a veces incontables, neurofibromas. Actual-



mente —gracias sobre todo a la Resonancia Nuclear Magnética—, se
sabe que suelen encontrarse lesiones encefalicas (o sea al nivel del
Sistema Nervioso Central) en los pacientes con NF1, y es por esta
razon que es mejor dejar de lado esta denominacion.

Puede provocar agrandamiento del craneo, con o sin hidrocefalia
(acumulacion de liquido cefalorraquideo en el interior de los ven-
triculos), deformacion de huesos de la facies, deformacion y/o dis-
plasia de los huesos de la base del craneo, deformacion el raquis
en sentido lateral (escoliosis), anteroposterior (cifosis) 0 mixto (ci-
foescoliosis).

En algunos casos, los tumores se pueden desarrollar en el propio
parénquima cerebral, en la médula, o en el nervio 6ptico y tam-
bién en las raices nerviosas y nervios paravertebrales.

La NF1 esta causada por la anomalia de un gen en el cromosoma
17. Es una enfermedad muy variable y no hay dos personas afecta-
das de la misma forma aunque sean miembros de la misma familia.

Puede producirse pérdida de la audicién, pero no es lo habitual, y
la sordera es rara. Algunas pérdidas pueden estar causadas por un
problema estructural en el oido interno, o porque un neurofibroma
pueda bloquear el conducto exterior o medio produciendo una
deficiencia de conduccion.

Este tipo de sordera es diferente a la causada por los neurinomas
acusticos (tumores del nervio acustico) de la NF2.

La hipertension es frecuente en la NF1 y puede aparecer a cual-
quier edad.

También se ha observado que, aproximadamente, un 50% de ni-
fios afectados por la NF1 tienen algun tipo de problema de apren-
dizaje.
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Es cierto que hay muchas posibles complicaciones de la NF1 pero es
importante indicar que los 2/3 de las personas que la padecen, no
tienen ninguna complicacién importante.

La malignidad de los tumores, se puede presentar a cualquier
edad, pero los tipos de tumores difieren de nifios a adultos. En los
nifios, los tumores graves que normalmente se pueden desarrollar,
son los gliomas de nervio 6ptico y un tipo de tumores cerebrales.
La leucemia y el linfoma también se desarrollan mas frecuente-
mente en los nifios. En los adultos, los neurofibrosarcomas son los
mas comunes especificamente asociados a la NF1.

El tratamiento del glioma 6ptico en afectados de la NF1 es proble-
matico. La mayoria de los casos en los que la resonancia magnéti-
ca nuclear detecta un ensanchamiento del nervio dptico no pre-
sentan sintomas y siguen asi. El historial del glioma del nervio épti-
co en pacientes que no tengan la afeccién es muy distinto, ya que
en la NF1 el glioma éptico es frecuentemente estable durante
muchos afios, o bien crece muy lentamente. Es importante sefialar,
pues, que muchos afectados de la NF1 con glioma en el nervio
Optico no precisan tratamiento.

La Neurofibromatosis 2 (NF2, también conocida como NF Bilate-
ral Actstica), es mucho més rara, solo se produce en uno de cada
40.000 individuos. Se caracteriza por el crecimiento de multiples
tumores en los nervios craneales y espinales, y por otras lesiones
cerebrales y del corddn espinal. Los tumores que afectan a los dos
nervios auditivos son una sefal determinante. El primer sintoma,
generalmente, es la disminucion de audicion en adolescentes.

La NF2 esta causada por la anomalia de un gen en el cromosoma
22. A diferencia de la NF1, su evolucion es bastante similar en la
mayoria de casos, y normalmente sélo se manifiesta en el adulto.




También puede presentar algunos neurofibromas en la piel, aun-
que menos comunes que en la NF1, en cambio aparecen frecuen-
tes neurinomas subcutaneos, en forma de tumores duros y doloro-
sos, ubicados sobre algin nervio. Otros tumores del cerebro y del
cordon espinal son méas comunes en la NF2, pero normalmente no
aparecen gliomas opticos.

Una indicacion precoz comun de la NF2 es un tipo particular de
catarata, llamada catarata del subcapsular.

El tumor del nervio auditivo, segun su tamafio y situacion, también
puede afectar el nervio facial y el sistema vestibular, causando la
paralisis de parte de la cara y problemas de equilibrio. La perdida
de audicion es progresiva, y puede acabar en sordera completa.
Extirpar los tumores mediante cirugia es dificil, y algunos no pue-
den ser totalmente eliminados. El diagnéstico precoz es importan-
te, ya que los tumores mas pequefios suelen ser mas faciles de
extirpar y la audicién puede conservarse.

No obstante, se debe hacer un examen completo para asegurarse
de que no haya mas tumores en otras partes del cuerpo.

La NF1y la NF2 son entidades independientes. Nada tiene que ver
una enfermedad con la otra, excepto por su nombre, y porque origi-
nalmente se pensaba que era una s6la enfermedad.

Es decir, que en ningln caso, a pesar de lo que a veces se dice, un
tipo de NF puede evolucionar en el otro, ni transformarse a causa de
la herencia. Por otra parte, la Neurofibromatosis ni es ni tiene nada
que ver con la enfermedad del «<Hombre Elefante».
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Las mas probables, o criterios mayores que aparecen siempre 0 casi
siempre, pero que no tiene por qué representar complicaciones im-

portantes de la enfermedad son:

= Manchas de color café con leche en la piel.

= Neurofibromas

= Nodulos de Lisch (pigmentacion benigna del iris)

Las posibles complicaciones, también denominadas criterios meno-
res, aparecen en un numero inferior de casos. A algunas de ellas
s6lo se las supone asociadas con la NF porque se encuentran con
mas frecuencia en afectados, otras son consecuencia directa de la
enfermedad. Ninguna de ellas por si sola es indicacion de NF1. Las

mas comunes son:

= Problemas cosméticos

= Problemas funcionales

= Pseudoartrosis

= Baja estatura

= Macrocefalia

= Escoliosis

= Glioma optico

= Tumores cerebrales

e Tumores en la columna verte-
bral

= Estreflimiento

= Problemas de aprendizaje

Retardo mental
Sordera

Alteraciones del habla
Pubertad predoz o tardia
Dolor de cabeza
Convulsiones
Hipertension
Feocromocitoma
Picores

Cancer (metastasis)
Impacto Psicosocial




Las manifestaciones directamente asociadas a la NF2 se citan a con-
tinuacion. El neurinoma del acustico, aparece en mas de un 90% de
casos. Los tumores cutaneos, las manchas y las cataratas no son
realmente preocupantes:

= Neurinoma acustico bilateral (a veces unilateral)
Algunas manchas de café con leche

Algunos tumores cutaneos periféricos

Tumores cerebrales benignos

Tumores en la medula espinal

Cataratas

Como consecuencia de los multiples tumores que en el sistema ner-
vioso produce la NF2, a menudo se presentan otras complicaciones,
la mayoria de las cuales estan relacionadas con la pérdida de la fun-
cionalidad de las vias nerviosas. Hay que tener en cuenta que, Si
bien los tumores son benignos, pueden producirse en tal nUmero y
localizacién que hacen que su extirpacién sea muy dificil, y no
exenta de consecuencias. A veces es complicado determinar si es
mejor extirpar o no. Las mas comunes son:

Sordera

Pérdida de sensibilidad
Dolor de cabeza
Impacto Psicosocial

Paralisis facial

Pérdida de vision
Problemas cosméticos
Problemas motores
Pérdida de equilibrio
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Cerebro:

* Tumores en el cerebro

» Defectos en la irrigacion cerebral
* Problemas de aprendizaje
*Macrocefalia

Ojos:

 Glioma optico (tumor del
nervio dptico)

« Nodulos de Lisch (pigmen-
tacion benigna del iris)

Piel:

* Neurofibromas

*Manchas café con
leche (similares a las
llamadas «antojos») en
cualquier parte

* Pecas en lugares poco
usuales: axila, inguinal,
debajo de los pechos

Audicion:

* Neurinoma bilateral actstico
(NF2) que afecta a la audi-
ciony el equilibrio

Presion arterial elevada

Columna:

*Tumores de la
medula espinal

« Escoliosis (curvatu-
ra anormal)

Miembros:

* Curvatura de los hue-
sos largos

* Pseudoartrosis

Tracto digestivo:

* Neurofibromas que pueden
provocar dolor, vomitos,
estrefiimiento o diarrea
crénicos










Tanto el gen responsable de la NF1 como el de la NF2 forman parte
de la familia de genes supresores tumorales.

Las neurofibromatosis son enfermedades monogénicas, autosomi-
cas y dominantes.

Es decir, que estan causadas por la lesién de un Unico gen, que su
transmision no depende del sexo del progenitor afectado, y que si se
hereda este gen se padece la enfermedad.

El gen de la NF1 se localiz6 en 1990 en la regidn pericentromérica
del cromosoma 17. Es un gen bastante grande, contiene 60 exones,
y da lugar a una proteina, llamada neurofibromina, que tiene un
dominio regulador de actividad oncogénica.

Hasta el momento se han descrito més de 300 mutaciones. Este
gen estd compuesto por una secuencia de 335.000 letras (6 bases).
Un 5% de los pacientes de NF1 han perdido una gran parte o todo
el gen, sin embargo el 95% de los casos s6lo presentan un pequefio
cambio, lo cual lo hace mas dificil de detectar. Cualquier modifi-
cacion en esta estructura implica la formacién de una proteina
anOmala, que no funcionara correctamente, dando lugar a la enfer-
medad.

El gen de la NF2 esta localizado en el cromosoma 22 (22qg21) y
consta de 17 exones. Codifica una proteina que se llama schwano-
mina o merlina que tiene una funcion en la union del citoesqueleto
con la membrana plasmética.

Hasta el momento son mas de 100 las mutaciones que se han des-
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crito. Aproximadamente un 65% de las mutaciones detectadas en
el gen NF2 son mutaciones de terminacidn o mutaciones de cam-
bio de la pauta de lectura, las cuales dan lugar a una proteina trun-
cada. Estas mutaciones se han asociado a una expresion mas seve-
ra de la enfermedad. Como en la NF1, no se han descrito mutacio-
nes mayoritarias.

Aunque conozcamos la mutacién concreta del gen NF1 en un
paciente determinado, no podemos predecir como va a evolucio-
nar la enfermedad. Habitualmente no existe una relacion directa
entre el tipo de mutacion y la clinica que se observa. Incluso las
manifestaciones clinicas de la enfermedad son a menudo muy
diferentes entre miembros de la misma familia. Las causas de esto
pueden ser multiples. A veces son debidas al azar durante el des-
arrollo, pero también puede estar causadas por la condicion biolo-
gica de cada persona. El padre y el hijo comparten el gen afectado
por la Neurofibromatosis, pero difieren en gran parte de la dota-
cion genética heredada restante, y estos genes distintos al de la NF
seguramente contribuyen a que la enfermedad se desarrolle con
unos aspectos clinicos o con otros.

En ambos casos la herencia es autosémica dominante.

Todos los pacientes con NF tienen un riesgo del 50% de tener un
hijo con la enfermedad, sin poder predecir la severidad de la mis-
ma. El gen afectado se transmite o no, no hay termino medio. Si no
se hereda nunca se manifestara ni podra transmitirse.



Aproximadamente la mitad de los afectados de NF la han heredado;
la otra mitad es causada por una mutacién espontanea, y no tiene
ningun ascendiente afectado. La mutacién en el gen de la NF puede
aparecer en cualquier familia.

Cualquier individuo que tenga el gen afectado, tanto si es a través de
herencia, como causado por una mutacion, tiene un 50% de posibi-
lidades de transmitirlo a sus descendientes. En el caso de no ser asi,
el nifio estard completamente libre de la enfermedad, nunca tendra
sefiales de ella, ni la podra transmitir.

El tipo de NF heredada, siempre serd igual a la del progenitor (solo
se puede transmitir el tipo que se tiene), sin embargo las manifesta-
ciones pueden variar.

El consejo genético para la NF1 y la NF2 es en grandes términos
similar.

El diagndstico genético molecular basicamente sirve para la confir-
macién de un diagnéstico presintomatico o prenatal de la enferme-
dad. Por ejemplo, a veces existen casos de pacientes que no pre-
sentan los criterios diagnoésticos de la enfermedad debido a su cor-
ta edad o0 a una expresion clinica muy moderada de la misma, a lo
mejor Unicamente tienen manchas café con leche. Este posible
paciente tiene criterios que sugieren la enfermedad pero no los
cumple todos. Si en este caso concreto se detecta una mutacién en
el gen NF1, se estara confirmando la sospecha diagnéstica que
existia.

A nivel de estudio familiar podemos diferenciar dos casos diferen-
tes de pacientes, el que tiene antecedentes familiares de la enfer-
medad (caso familiar) y el que representa un caso aislado de la mis-
ma (caso esporadico). Este tltimo es el caso de unos padres clini-
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camente normales, sin ninguna caracteristica de la NF, que tienen
un hijo con la enfermedad. Ya que la manifestacion de la enferme-
dad es del cien por cien en edad adulta, unos padres asintomati-
cos, que hayan tenido un hijo con NF, tienen el mismo riesgo que
el de la poblacion general de tener otros hijos con NF. En cambio,
el hijo afectado tendra un riesgo de un 50 por ciento de transmitir
la enfermedad a la descendencia, como cualquier paciente con la
enfermedad.

Existen dos tipos de diagndéstico genético, el indirecto y el directo.

El diagndstico indirecto, o de ligamento genético, se realiza en ca-
sos familiares de la enfermedad. El requisito indispensable, es el de
contar con muestras de mas de un familiar afectado.

La prueba consiste en que una vez sabemos donde esta el gen en el
cromosoma y tenemos marcadores genéticos, es decir puntos de
referencia, alrededor o dentro del mismo, se analizan en el labora-
torio y se determina qué comparten todos los afectados entre ellos
y que no tienen los individuos sanos de la familia. Este estudio nos
esta indicando el cromosoma portador de la enfermedad. Este es
un diagnéstico muy fiable (98%) y rapido. Su limitacion es la tener
gue estudiar al menos dos pacientes con la enfermedad.

El diagnostico genético mejor es el directo, en el que se detecta la
mutacion causante de la enfermedad.

Para ello hay que estudiar el gen en cuestion e identificar la «letra»
gue esta cambiada. Asi caracterizamos la mutacién que causa la
enfermedad. De este estudio se pueden beneficiar tanto los pacien-
tes pertenecientes a casos familiares como a casos esporadicos de
la enfermedad.



< Indirecto:
— Se puede utilizar Gnicamente en casos familiares de la enfer-
medad.
— Esfiable y répido.
— Se necesitan al menos dos miembros afectados en la familia.

< Directo:
— Se puede utilizar tanto en casos familiares como esporadicos.
— Detecta la mutacion causante de la enfermedad.
— En algunos casos no es posible confirmar la presencia de la
«letra» alterada.

La dificultad en la deteccion de mutaciones en los genes NF1 y
NF2 es el gran tamafio de estos, sobretodo del gen NF1. Ademas en
ninguno de estos genes existen mutaciones mayoritarias y cada
paciente es casi un caso Unico. Por tanto es preciso analizar todo el
gen para poder detectar la mutacidn y aun asi a veces es técnica-
mente imposible y no se detecta la mutacion.

Actualmente, se pueden obtener un porcentaje de deteccion de
mutaciones de alrededor del 70 por ciento. No obstante en el resto
de casos no podemos identificar todavia la mutacion.

El diagnostico prenatal se hace a través de muestras de vellosidad
coridnica. El diagnostico solamente es posible si previamente se ha
realizado un estudio directo o indirecto de los padres y en el que se
haya detectado la mutacion. Por esta razén es imprescindible el

estudio molecular del paciente antes del embarazo. En caso con-
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trario es técnicamente casi imposible la realizacion de un diagnds-
tico prenatal.

La extraccion de la vellosidad coriénica se realiza mediante una
puncion hacia las 10-12 semanas de gestacion.

El diagnostico prenatal se hace a través de muestras de vellosidad
carionica, estando el embrién en el interior de la madre. Su desven-
taja es la de haber de tomar la decision de interrumpir o no el emba-
razo.

El diagndstico preimplantacional implica la fecundacion «in vitro» y
posterior analisis del embrion mediante la extraccion de una o dos
células. A la madre solo se le implantara un embrién sano. Su des-
ventaja es la complejidad del proceso y su coste.

Hay que destacar que el estudio de estos 2 genes nos ayudara a lar-
go plazo a desarrollar estrategias terapéuticas para estas enferme-
dades.

La mayoria de investigadores en este campo creen que para estas
enfermedades multisistémicas, mas que una terapia genética que
lo cure todo, se va ha desarrollar terapias farmacoldgicas para cada
uno de los sintomas de la enfermedad. Por ejemplo en el caso de
los neurofibromas ya se estan haciendo estudios para averiguar
como se originan y proliferan.

El avance en este campo sera crucial para el desarrollo futuro de
farmacos.









La NF ha sido clasificada, principalmente, en dos tipos diferentes,
NF1y NF2. Los dos estan causados por genes distintos en cromoso-
mas distintos.

La forma mas comun de detectar a una persona afectada de NF1,
es hallando multiples manchas de color café con leche (castafio)
en la piel.

Algunas veces, las manchas se observan desde el nacimiento, pero
normalmente empiezan a aparecer en los primeros meses de vida y
puede continuar aumentando su nimero durante algunos afios.
Generalmente las manchas son simplemente «antojos». Presentar
un par de manchas de color café con leche es normal, y no implica
padecer Neurofibromatosis. Su importancia radica en que sugiere
la posibilidad de que una persona tenga NF1.

Las personas con NF1 mayoritariamente poseen mas de 6, normal-
mente docenas y, algunas veces, centenares. Las manchas deben
tener como minimo de 5 mm. antes de la pubertad, y 12 mm. en
los adultos. Es de destacar la nula relacion entre el nimero de man-
chasy la severidad del caso.

Aungue la presencia de multiples manchas conlleva a sospechar
en un diagnéstico de NF1, no lo demuestra. Hay personas con 6 o
mas manchas pero sin otros sintomas de NF. El diagnostico de
Neurofibromatosis solo se confirmara si otras caracteristicas tam-
bién estan presentes.

Otra sefial superficial, es la aparicion en masa de pecas en axilas o
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en el area inguinal. Como norma general las personas poseen
pecas en las partes del cuerpo expuestas a la luz, pero algunas per-
sonas con NF1 las presentan en areas ocultas, también en la cara o
zonas de la espalda. Estos lentigenos no son importantes, pero pue-
den ayudar al diagndstico de NF1.

Normalmente, los neurofibromas se pueden ver. Son pequefios
crecimientos de las células que constituyen la cobertura de los ner-
vios periféricos, como bultitos (semejantes a picaduras de mosqui-
to permanentes). Gran parte de los neurofibromas superficiales son
pequefios, entre el tamafio de una cabeza de aguja y de una goma
de borrar de lapiz. Pueden aparecer en cualquier parte de la piel y
en cualquier momento de la vida. No hay predicciones posibles
sobre el nimero de neurofibromas que una persona con NF1 ten-
dra. La mayoria de personas desarrollan uno o dos, pero otras tie-
nen muchos.

Los neurofibromas no son exclusivos de la piel, también pueden
desarrollarse en cualquier parte del organismo con tejido nervioso.
Algunos neurofibromas pueden notarse como guisantes o como
bultos bajo la piel. Otros pueden ser tan profundos que la propia
persona no perciba su presencia. Los neurofibromas de la piel nor-
malmente son blandos e indoloros, excepcionalmente algo mas
consistentes.

Las caracteristicas que se buscan se muestran en el cuadro adjunto.
Su busqueda implica un examen fisico cuidadoso, e incluye re-
conocimiento ocular que normalmente realizara un oftalmologo
mediante instrumentacion especializada. Se considera que el diag-
nostico de NF1 queda determinado por la coincidencia de al
menos 2 caracteristicas de la lista. (Por ejemplo, un nifio con mas
de 6 manchas de café con leche y con nédulos de Lisch estaria
afectado)



= Seis 0 mas manchas café con leche que tengan mas de 5 mm
antes de la pubertad o mas de 15 después de ella.

= Dos o més neurofibromas de cualquier tipo o un neurofibroma
plexiforme (en forma de red nerviosa).

= Pecas en laregién de axilar o inguinal.

= Nodulos de Lisch en el iris del ojo (son grupos de células pigmen-
tadas que no afectan la vision).

« Glioma 6ptico.

« Anormalidad de esqueleto caracteristica (piernas arqueadas o el
hueso de la espinilla, deformidad ésea en torno al 0jo).

= Pariente de primer grado con NF1.

Se puede practicar un diagnéstico usando pruebas genéticas, que
puede descubrir aproximadamente un 70% de las mutaciones de
la NF1. El 30% restante no puede ser detectado actualmente, por
lo que no puede emplearse para rechazar la posibilidad que una
persona este afectada.

La NF2 también se caracteriza por las manchas de color café con
leche en la piel, pero en cantidades muy inferiores a las de NF1.

Los principales sintomas son el trastorno del nervio acustico (el
gue transmite informacion del sonido al cerebro), y del nervio ves-
tibular (que transporta informacion del sentido del equilibrio). Por
lo tanto, la perdida de audicion y los problemas de equilibrio, son
generalmente los primeros sintomas de la NF2.

Normalmente se desarrollan tumores en el octavo nervio craneal,
pero también puede pasar en otros nervios. Se les llama «schwan-
nomas» porqué se formen a partir de «células de Schwann», que
apoyan y protegen a las neuronas y les proporcionan el aislamiento
necesario para transportar la informacion al cerebro.
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= La imagen de Resonancia Magnética Nuclear evidencia un en-
grosamiento bilateral del conducto auditivo interior, compatible
con neurinoma acustico.

O bien

= Pariente de primer grado con NF2.
Mas uno de los siguientes:
= Engrosamiento unilateral del octavo nervio craneal.
= Neurinoma, meningioma, glioma o schwannoma.
= Catarata subcapsular a una edad precoz.

Los sintomas de un schwannoma dependen de su situacion. Los que
crecen en los nervios craneales (como los del octavo nervio craneal)
afectan a la cabeza y cuello, siempre que no sean lo bastante gran-
des para presionar el cerebro y afectar entonces también al cuerpo.
Los situados en los nervios que acaban en el corddn espinal pueden
causar entumecimiento de una parte del cuerpo; algunos de ellos
pueden llegar a ser tan grandes como para presionar el cordon espi-
nal, causar debilidad y entumecimiento en las piernas. Los que cre-
cen en los nervios de las axilas y en la zona inguinal pueden causar
debilidad en brazos o piernas. Incluso puede observarse sobre
pequefios nervios de la piel. Estos schwannomas periféricos muy
raramente provocan sintomas neuroldgicos, pero pueden rozar con
las prendas de vestir o desfigurar el aspecto de la persona.

Otros sintomas de la NF2 pueden ser, debilidad facial, cefaleas,
cambios en la visién, y bulto o inflamacion bajo la piel causada
por el desarrollo de un neurofibroma. Si el individuo es familiar de
un afectado, se sospechara de sefiales benignas en alguna otra par-
te, como 1 0 2 manchas o un bulto pequefio bajo la piel o el cuero
cabelludo.

También existe una prueba genética para la NF2.









Para tener una visién completa de la enfermedad, es preciso tener
en cuenta los aspectos psicolégicos y sociales que la misma plan-
tea en los propios pacientes y su entorno.

Ya se ha dicho anteriormente que, por ahora, las NF son incura-
bles, imprevisibles, progresivas, variables en extremo, y que pue-
den provocar importantes complicaciones. Un diagnostico de NF
puede provocar, aunque no en todos los casos, distintos grados de
tension emocional; Aumenta la ansiedad y el estrés y disminuye la
autoestima, no Unicamente del enfermo, si no también de las per-
sonas mas proximas, muy especialmente si estas son los padres de
un nifio afectado.

Es muy importante también el sentimiento de frustracion derivado
de la escasa posibilidad de influir en el desarrollo de la enfermedad.
A menudo, creemos que los médicos tienen la solucion méagica para
todo, y empezamos a hacer pruebas, analisis, consultas o un médi-
o, a otro, mas pruebas, mas analisis...

Las maneras como las personas reaccionan ante un diagnoéstico de
NF son muy diversas. Depende de los efectos observables de la
enfermedad, del conocimiento o desconocimiento que de ella se
tenga, y muy especialmente de la propia estructura de la personali-
dad. Enfermos y familiares, a menudo se sienten rechazados
socialmente por los efectos observables de la enfermedad, a veces
con sensacion de impotencia, y preocupados ante un futuro incier-
to. También, son habituales los sentimientos de aislamiento, ver-
glienza, culpa... Esto les puede conducir a un estado depresivo, y
posteriormente a una reaccion agresiva de «;porqué a mi?». En
otros casos, la reaccion puede ser de negacion «a mi no me pasa
nada» 0 «esto les puede suceder a otros, pero no a mi».
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Aparecen en algunos padres de nifios afectados reacciones de cul-
pabilidad. Los nifios, normalmente, no son conscientes de su NF,
pero los padres la viven por ellos, y ademas, al ser una afeccién
genética, se inculpan de la enfermedad, aun en casos de manifes-
tacion espontanea, o en los que ellos no fueran conocedores que la
tenian o que la podian transmitir.

Para superar la carga emocional negativa que comporta la NF, es
necesario concienciarse del cambio de identidad social que se
produce en la persona afectada. Antes del diagndstico, pertenecia
al grupo de las persones sanas, ahora pertenece al grupo de los
enfermos, del que nadie quiere formar parte. Para superarlo es
imprescindible la aceptacion de la enfermedad, que no significa
resignarse, sino convivir con uno mismo, y si fuera necesario hallar
nuevos recursos para seguir adelante y suplir los ya perdidos.
Aceptar la enfermedad es aceptarse uno mismo.

Las Neurofibromatosis, son un grupo de enfermedades que, por
ahora, no tienen curacién, inicamente existen métodos paliativos.
Por este motivo, desde el aspecto personal, no podemos luchar
contra ellas. El camino de ignorar el problema, no conduce a nada.
Nos funcionara mientras no evolucionen los sintomas, pero si lo
hacen, stbitamente nos enfrentaremos a una realidad que conoci-
amos, pero que no queriamos ver. El camino de preocuparse, no es
mejor. Preocuparse significa ocuparse de algo antes de tiempo, sin
motivo. ;Si ahora no tenemos ningun problema, porqué nos lo cre-
amos angustidndonos con lo que pueda suceder en un futuro?. Hay
una tercera via, ocupémonos de lo que nos ocurre ahora, tomemos
medidas para paliar los problemas actuales y, evidentemente, sea-
mos conscientes de cual es el problema y de como prevenir posi-
bles complicaciones. Prevision, no preocupacioén. Y sobre todo for-
mulémonos cada dia la pregunta «;como nos sentimos?». Si nos
encontramos mal emocionalmente debemos tomar rapidas medi-
das para solucionarlo.



La ansiedad y el estrés, no inicamente pueden afectar la personali-
dad, si no que sabemos que también pueden incidir sobre la evolu-
cién de algunas enfermedades. Actualmente se acepta que la alte-
racion emocional puede generar problemas en el sistema inmuni-
tario, y de paso puede afectar negativamente el curso de muchas
afecciones.

Para recuperar nuestra autoestima perdida, para poder abandonar
la angustia, el estrés, y sentirnos bien de nuevo, debemos afrontar
el problema, hablar del mismo. Para conseguirlo disponemos de
varios métodos: entre otros hay la atencion personal por parte de
un profesional, los grupos de apoyo y los grupos de ayuda mutua.
Los grupos de apoyo y los de ayuda mutua ayudan mucho en el tra-
tamiento de la problematica de las NF, permitiendo conocer a otras
personas afectadas que relativizan la importancia de nuestro caso,
compartiendo nuestras angustias, sintiéndonos comprendidos vy,
entre todos, hallando alternativas; lo més importante es recuperar
de nuevo la tranquilidad.

Los grupos de Apoyo estan formados por personas que, afectadas
por la misma problematica, se retinen peridédicamente con la asis-
tencia de un profesional, que tiene la funcién de ayudar a crear un
ambito de acogida donde pueda desarrollarse la comunicacion y
las relaciones interpersonales entre los diferentes miembros del
grupo. El grupo de apoyo es una herramienta primordial en el pro-
ceso de aceptacion de la discapacidad o de la enfermedad.

El grupo de apoyo es de duracién limitada, unos objetivos y unas
etapas muy concretas:

1. Acogida y amortiguamiento del impacto del diagnéstico. Re-
duccion del estrés.
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2. Aceptacion de los nuevos limites derivados de la situacion re-
ciente. Refuerzo instrumental, social y emocional.

3. Resocializacion. Favorecer actividades conjuntas. Creacion de
alternativas por parte del grupo.

4. Potenciary estimular la autogestién y la ayuda mutua.

Cualquier suceso traumatico comporta sentimientos de pérdida o
peligro, emociones negativas, vulnerabilidad e incapacidad para
manejar la situacion. Esto favorece la desestructuracion de los com-
portamientos habituales, incrementa el estrés y disminuye la autoes-
tima.

En las primeras etapas del grupo, se establece un vinculo dindmico
de comunicacion entre sus miembros, para reconocerse, y identifi-
car la propia problematica en sus comparfieros. Se crea un senti-
miento de pertenencia, rompiendo de esta forma el aislamiento
que el suceso traumatico ha producido, se compensa la sensacion
de vulnerabilidad y remite el nivel de estrés ganando un espacio
donde poder compartir los sentimientos. Se relativiza la sensacion

del: «xporqué a mi» y «solo a mi me sucede».

El segundo paso se orienta hacia la aceptacion de los limites im-
puestos por la nueva situacion. El grupo empieza a descubrir y
posibilitar recursos, habilidades y instrumentos, germinando estra-
tegias de enfrentamiento, para que el propio grupo ayude a sus
miembros a resituarse en el &mbito afectivo, emocional, en el mun-
do familiar, social y laboral.

En la fase siguiente, el objetivo es la resocializacion, asimilar la
nueva identidad social en un espacio que, en el ambito social,
comporte la aceptacién del individuo con sus nuevas carencias.
Marcarse unos objetivos sociales que beneficien a todo el colecti-
vo con problemas similares, la dinamizacion de todo el grupo para
conseguir unas finalidades comunes, las tareas conjuntas son, en
definitiva, la busqueda de las alternativas que el grupo se plantee
en esta fase.



La ultima etapa de un grupo de apoyo es cuando este ha madurado
como tal. Por lo que, es capaz de autogestionarse, y organizarse
alrededor de tareas que favorezcan a todo el colectivo. En este pun-
to se prescinde del profesional que les acompafiaba a lo largo del
proceso de consolidacion. A partir de aqui, el grupo de apoyo pue-
de convertirse en un GAM (Grupo de Ayuda Mutua), asociacion,
grupo de trabajo o cualquier ente de intercolaboracion grupal.

He aqui la experiencia de un periodo de tratamiento de dos grupos
totalmente diferenciados: el grupo de afectados propiamente dicho
y el de familiares de afectados.

Hay una diferencia obvia de problematica entre los afectados de
NF1y los de NF2. Mientras que los indices de estrés de los afecta-
dos de NF1 precisan unos niveles de contencion medios, y a medi-
da que avanza el grupo se convierten en bajos, los miembros del
grupo de afectados de NF2 exigen un nivel de contencion mas alto.
El otro inconveniente, también muy importante, de la NF2, han
sido los problemas de audicidn, su dificultad para seguir la dinami-
ca del grupo, y por tanto de comunicarse y establecer una relacion
fluida con el resto de participantes.

Ambos problemas se han convertido en retos que el grupo ha asu-
mido como propios y para los que ha hallado alternativas y solu-
ciones.

En los grupos de familiares el estrés se manifiesta en la misma me-
dida que en los propios afectados. Hay que tener en cuenta que, el
o los familiares sufren el estrés del enfermo mas el propio, pero sin
sentir, habitualmente, el reconocimiento social del que goza el
enfermo.
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En los grupos de familiares, hay tres puntos béasicos:

¢ Lareduccion del estrés: siendo en el grupo el ambito de acogida
donde se instrumentalizan los niveles de contencién.

* Toma de conciencia de la culpa: como intermediaria en la rela-
cion con el familiar afectado.

* La aceptacion de los propios limites: discernir entre el compro-
miso y la abnegacion.

La culpa se origina en el familiar durante y después de producirse
la situacion traumatica. Va calando de manera inconsciente y no se
percibe hasta la segunda parte del tratamiento grupal, una vez
reducido el indice de estrés. Desde esta aceptacion y reconoci-
miento podemos pasar a trabajar la diferencia entre el compromiso
y el autosacrificio.

Tradicionalmente los GAM (Grupos de Ayuda Mutua) y los GA se
han separado por su concepcion, y por sus objetivos. Ni unos ni
otros son excluyentes, realmente son complementarios. Un Grupo
de Apoyo que consiga sus objetivos, debe continuar mas alla del
propio tratamiento, y el paso légico siguiente es la formacion de un
GAM.

Estos Grupos estan compuestos de personas que comparten un
problema o situacién y que se relnen para hacer alguna cosa para
superarlo y, para conseguir cambios sociales y/o personales. Los
grupos de ayuda mutua enfatizan la interaccion personal y la asun-
cion individual de responsabilidades de sus miembros. Suelen pro-
porcionar ayuda material o emocional y promueven unos valores a
través de los que sus miembros pueden reforzar la propia identidad



De ta a td. A veces la ayuda es individual, de una persona a otra
con el mismo problema, sea por trato directo o telefénico.

En encuentros informales. Son los contactos espontaneos de las
personas afectadas por una enfermedad o de sus familiares en salas
de espera, en los centros de tratamiento, etc.

En reuniones de grupos. Las personas afectadas por la enfermedad
se retinen en ausencia de un profesional, a no ser que alguien lo soli-
cite en una determinada reunion. Entre ellos encuentran compren-
sion y apoyo, y al no estar dirigidos por alguien externo al grupo se
responsabilizan del control de su salud y se sienten mas autbnomos.

Hay una gran diversidad de grupos de ayuda mutua. Constituidos
tanto por personas afectadas de una enfermedad o problema como
por sus familiares o cuidadores. Algunos grupos de ayuda mutua se
centran en una enfermedad crénica (Por ejemplo, esclerosis multi-
ple, insuficiencia renal, Neurofibromatosis...). Otros grupos de
ayuda mutua acogen persones con un problema de comporta-
miento personal (abuso de alcohol o drogas, obesidad por exceso
de alimentacion, anorexia) a los que les es muy dificil dar un cam-
bio de forma de vida aisladamente. Ultimamente han proliferado
los grupos de ayuda mutua de personas que sufren problemas psi-
cosociales (Por ejemplo separaciones de parejas, duelos, pérdida
de hijos, problemas creados por la vejez, ex presidiarios, sole-
dad...) o un problema generado por la propia sociedad (margina-
cion a causa de la delincuencia, homosexuales, minorias), pero la
diversidad de los grupos se va extendiendo mucho mas.

Es importante que el grupo de ayuda mutua se marque su finalidad
y que sea el grupo mismo quien decida qué quiere hacer. Las acti-
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vidades fijadas en grupo dependeran de los intereses y aspiracio-
nes de sus componentes.

El motivo para incorporarse a un grupo de ayuda mutua es diferen-

te para cada uno de sus miembros. Los participantes del grupo de

ayuda mutua tienen la oportunidad, no sélo de discutir los moti-

vos, los deseos y expectativas que los han llevado a reunirse, sino

también sus preocupaciones, angustias y contrariedades. Los moti-

vos pueden ser diversos:

= Conocerse mejor uno mismo

= Obtener informacion

= Hallar la comprensién de otras personas que estan en la misma
situacion

= Hacer amistad con personas que te comprenden y te aceptan

= Dar soporte a los otros miembros del grupo de ayuda mutua

= Clarificar la informacion que se tiene sobre el problema

= Salir del propio aislamiento.

Facilitar e intercambiar informacion: Estimular el intercambio de
experiencias y conocimientos entre los miembros. Se pueden valo-
rar los conocimientos sobre nuevas formas de tratamiento o recibir
informacién sobre un problema concreto, que puede adquirirse
invitando a ‘expertos’ al grupo de ayuda mutua. Gracias al inter-
cambio de experiencias se suavizan problemas. Ademas a través
de la informacion que se recibe se conocen contactos y recursos.
La informacion al pablico puede ser Util a las personas que se ha-
Ilan en la misma situacion y no gozan del soporte de un grupo, por-
gue desconocen su existencia para ponerse en contacto. También
es importante dar a conocer al conjunto de la poblacion las necesi-
dades especiales de los afectados: como hacen las personas con
discapacidad fisica cuando reivindican la supresion de barreras
arquitectoénicas.



Apoyo emocional entre sus miembros: Por apoyo emocional en-
tendemos saber escuchar y ver a otro que sufre un problema pare-
cido o més grave. Este apoyo se da durante las reuniones del grupo
de ayuda mutua, pero muchas veces también fuera del grupo, a
menudo hablando por teléfono, a través del correo... Este apoyo es
permanente o bien puntual en situaciones de crisis. Este aspecto
puede ser esencial del grupo de ayuda mutua, o puede afiadirse a
las actividades del grupo.

Prestacion de servicios: La prestacion de servicios puede ser la
finalidad del grupo, pero en alguna ocasion sucede que el grupo
presta unos servicios determinados a sus miembros. Por ejemplo
organizacion de colonias para nifios diabéticos. Los servicios se los
pueden ofrecer los miembros entre si, el grupo puede crear un cen-
tro de servicios atendido por voluntarios o por personal retribuido.

Organizacion de actividades sociales: Un grupo puede reunirse
para jugar a cartas, ir a una cafeteria o cualquier otra actividad de
ocio. Estas reuniones, a menudo pretenden romper el aislamiento
en que se encuentran muchas personas con enfermedades croni-
cas que, sin este estimulo, no saldrian de casa.

Defender intereses y presionar: Puede ser que el objetivo del gru-
po sea defender sus intereses y ejercer cierta presion social. Ya que
el grupo posee unas caracteristicas comunes, si no estan cubiertas
ciertas necesidades, un grupo puede emprender acciones para dar-
se a conocer a las autoridades y a la opinién puablica. La forma de
ejercer esta presion va desde dirigir una peticion formal a la autori-
dad pertinente, hasta a organizar una manifestacion de afectados.
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Podemos considerar la Neurofibromatosis tipo | como una enfer-
medad muy variable en su sintomatologia, es decir, que evolucio-
na de forma diferente en cada individuo. Por ello, las caracteristi-
cas psicoldgicas asociadas también pueden ser diferentes. En cam-
bio, si parece ser comun a todos los afectados la aparicion de
ciertas dificultades de aprendizaje durante la edad escolar, hecho
que se convierte en centro de preocupacioén de padres y maestros.

El desconocimiento psicolégico de la enfermedad hizo pensar du-
rante mucho tiempo que el nifio con NF1 era un alumno vago, ton-
to, desinteresado, con mal comportamiento... Muchos han sido los
afectados que se han visto obligados a aprender bajo una de estas
falsas «etiquetas». Realmente las Dificultades de Aprendizaje (DA)
que manifiestan, en mayor o menor medida, los afectados de esta
enfermedad no distan demasiado de las que presentan otros nifios
no afectados pero a su vez con DA. Cuando estas dificultades se
hacen patentes es un derecho y a su vez un deber establecer desde
la escuela un programa educativo concreto con el objetivo de aco-
modar un aprendizaje adecuado al singular desarrollo del nifio.

Para plantear un programa educativo concreto para cualquier nifio,
con o sin NF1, se ha de partir del conocimiento del alumno. Por
ello, ademés de conocer las manifestaciones clinicas de la enfer-
medad, es imprescindible establecer sus principales caracteristicas
psicoldgicas y a partir de ahi planificar la intervencion psicopeda-
gébgica.

A continuacién, realizaremos una breve descripcion por areas psi-
cologicas de las caracteristicas propias de la NF1 y aportaremos
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sugerencias generales de intervencion para aplicar en el trabajo
educativo diario. Por supuesto, como deciamos anteriormente,
estas caracteristicas no se dan siempre ni en todos los casos. La
variabilidad existente entre nifios con NF1 es amplia por lo que
debemos evitar los topicos y las generalizaciones.

= Dificultad de coordinacion motora fina y gruesa. Su aprendiza-
je, en condiciones normales, depende de la madurez del nifio y
del factor oportunidad. Un elevado porcentaje encuentra difi-
cultad en coger un libro, un boligrafo, tijeras, atarse los cordo-
nes de los zapatos, etc. Les cuesta montar en bicicleta, nadar,
correr, jugar al fatbol, etc. Esta dificultad les hace sentir miedo
en areas escolares como la Educacion Fisica.

= Tienen dificultades en la adquisicion de la escritura (debido a
sus problemas de coordinacion fina), que se manifiestan en una
mala grafia, escritura lenta y torpe y presentacion sucia.

= Practicar deportes que potencien la coordinacién motora grue-
sa, siempre respetando sus gustos y preferencias.

= Proponer actividades manuales para aumentar el control fisico
fino.

= Experimentar con diferentes elementos para escribir y dejar al
nifio usar el que le sea mas facil (las empufiaduras para lapices
ayudan a muchos nifios).

= No exigir una caligrafia perfecta sino legible. Valoraremos més
una escritura funcional y con sentido que una buena grafia.



Evitar las tareas de copiar o escribir demasiado largas.

En determinadas ocasiones podemos dar al nifio la oportunidad
de que haga examenes orales en lugar de escritos o que dicte las
respuestas a otra persona.

El ordenador o maquina de escribir puede ser un recurso de uti-
lidad que facilite tareas.

Generalmente presentan una atencion dispersa de lo que se
derivan los problemas para concentrarse en la tarea.

Se distraen con facilidad.

En algunos casos presentan el sindrome de déficit de atencion
con hiperactividad (SDAHA).

Sera necesario demandarle paulatinamente pequefios incre-
mentos de tiempo en las tareas de atencion para que adquiera
un habito progresivo.

Ayudarle a tomar conciencia de la distraccion, de como ésta
afecta a la tarea y de qué estrategias son adecuadas para contro-
larla. Es decir, potenciar el desarrollo del pensamiento metacog-
nitivo.

Ensefiarle técnicas de estudio adaptadas a sus caracteristicas.
Crear un habito y rutinas de trabajo. Es importante disponer de
un espacio fijo de estudio, con buena iluminacion y sin elemen-
tos distractores. Los padres son agentes fundamentales en esta
labor hasta que el/la nifio/-a sea responsable de su propio apren-
dizaje.

Tener en cuenta que el interés personal por la tarea y la fatiga
psicofisica influyen en la distraccion.
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Algunas estrategias para atender mejor son:

— La conducta de rastreo visual (atender sucesivamente todo el
campo estimular, deteniéndose en cada uno de los aspectos
del mismo durante breve tiempo).

— La focalizacién visual y auditiva («estrechar» el campo de
atencién hacia determinados aspectos hasta acomodar la
vision o la audicién y centrarla en el estimulo o estimulos que
se desean percibir).

— Las conductas visuales comparativas.

— Las autoinstrucciones (hablarse a si mismo en voz baja o
inaudible, supervisado al principio por el profesor, dandole
instrucciones acerca de cdmo debe ejecutar correctamente la
tarea que se le pide)

— Larevision/correccion de tareas.

Deficiencias de orientacion viso-espacial y en la diferenciacion
de figura-fondo. Pueden tener problemas en el calculo de dis-
tancias o profundidades y la posicién de algo en el espacio. Les
cuesta organizar la posicién y el tamafio de lo que ve.

El nifio puede invertir o alternar las letras, las cifras, las palabras
y oraciones completas cuando lee, copia o escribe.

Los nifios con dificultad perceptiva también pueden percibir
mal las sefiales sociales y el lenguaje corporal. (Dificultad en la
percepcioén social).

Proporcionar al nifio mas tiempo para terminar las actividades
viso-perceptivas pues necesitan tiempo para reconocer y enten-
der lo que ven.Situar al nifio en la primera fila, cerca de la piza-
rra'y del profesor.Evitar en lo posible tareas que requieran copiar
de la pizarra o de los libros.

1 Vallés Arandiga, 1998.



= Realizar ejercicios cinestésicos como escribir en la pizarra, ca-

minar, pintar con los dedos, mover el cuerpo en el espacio.Estos
nifios recordardn mas lo que oyen que lo que ven; presente el
nuevo material y sus instrucciones oralmente.Presentar materia-
les de lectura que sean claros, legibles y en hojas limpias.

No asumir que el nifio aprenderé por si s6lo el comportamiento
social adecuado, es mejor ensefiarselo. El desempefio de pape-
les puede ser una estrategia interesante. Podemos utilizarla para
representar las diferentes situaciones en que se encontrara en el
dia a dia y discutir sus posibles consecuencias.

El nivel intelectual esta ligeramente disminuido respecto a la
media de sujetos que no presenta el trastorno. El Cociente Inte-
lectual (Cl) se suele situar entre CI 68 y 100.

Sélo un pequefio porcentaje (1/200 afectados) presentan Retra-
so Mental Severo (Cl inferior a 50).

Las dificultades en el aprendizaje no son progresivas. Es decir, si
proporcionamos los apoyos necesarios no aumentan con la
edad e incluso mejoran.

Realizar un estudio en profundidad de las habilidades y capaci-
dades del nifio, asi como de aquellos puntos débiles que tengay
elaborar un programa especial disefiado para hacer frente a sus
dificultades y necesidades concretas y potenciar sus habilida-
des. Desarrollar estrategias de aprendizaje diferente que se
aparten del aprendizaje ordinario, priorizando el aprendizaje
compresivo frente al memoristico y los contenidos procedimen-
tales.Partir de los conocimientos previos del nifio para poder
avanzar hacia a la adquisicién de nuevos contenidos.Evitar el
etiquetado y la estigmatizacién, no confundiendo las dificulta-
des propias derivadas de la enfermedad con otras dificultades
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atribuibles a falta de motivacion, interés, dejadez, pereza o tor-
peza.Emplear las nuevas tecnologias, como recurso educativo.
Los medios audiovisuales e informaticos atraen a los nifios por
lo que podemos aprovecharlos e incluirlos en nuestra practica
educativa ordinaria.Recordar que la experiencia ludica es la
mejor forma de aprendizaje.

Dificultad para organizarse. Son lentos a la hora de estructurar y
comenzar una tarea.

Presentan unas dificultades de planificacion y control del tiempo.
Les cuesta salir de la rutina, por ser poco flexibles.

Suelen tener problemas para dotar de sentido a la informacién,
comprension y uso del tiempo.

Proveer al nifio de un calendario en el que registre sus tareas y
proyectos, ademds de todos los acontecimientos importantes
gue le suceden.Ayudarle a organizar su mesa y materiales de
trabajo. Al final del dia escolar es conveniente ayudarle a orga-
nizar todo lo que necesite hacer en casa.

Es recomendable estimularle a empezar sus tareas escolares
explicandole oralmente los primeros pasos y asegurandonos
gue entiende lo que se le pide hacer.Divida las tareas complejas
en pequefios segmentos y premie al nifio cuando termine cada
paso; aumentando poco a poco, la extension y la dificultad.

Con tareas de resolucion de problemas, enséfiele a hablar de los
pasos requeridos. Le ayudara a pensar con claridad.

Tratar de que solicite ayuda s6lo ante las tareas dificiles o confu-
sas y no pedirla o proporcionéarsela nosotros anticipadamente o
ante la mas minima dificultad que se le presente.



Ofrecer muchas oportunidades para practicar los conocimien-
tos adquiridos y asi generalizarlos a todas las situaciones.

Memoria espacial deficitaria.

Dificultades en la Memoria a Corto Plazo. Por ejemplo, en el
ambito escolar olvidan las tareas y encuentran dificultad para
recordar algo que acaba de ser explicado.

Repetir las instrucciones paso a paso y luego, hacer que el nifio
las repita para demostrar que sabe lo que tiene que hacer.

Esperar a que el nifio acabe la tarea que esta realizando antes de
comenzar a explicar la siguiente que queremos que realice.

Repasar con él o ella las materias aprendidas asegurandonos
que entiende lo que estudia y tratar de memorizar ciertos datos
para lograr que en los exdmenes las respuestas ante una pregun-
ta sean mas rapidas.

Ensefiar al nifio estrategias para memorizar, como técnicas de
memorizacién o el sistema de siglas para recordar informa-
cion.No asuma que un nifio que no puede aprender algo hoy no
lo podra aprender mafiana.

Pueden presentar retraso en la adquisicién del lenguaje .
Escasa fluidez verbal.

Dificultad en expresar sentimientos y emociones mediante len-
guaje no-verbal.

Aumentar su léxico. ;Como?. Algunos ejemplos son:Cuando
aparezca en un texto una nueva palabra usar sefiales como co-
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lores para que el nifio las identifique. Ejemplificar su significado
y comprobar si lo ha comprendido bien.

Utilizar juegos de palabras, canciones, rimas y poemas. Pode-
mos involucrar a los demas miembros de la familia como los
hermanos en estos juegos.

Fomentar la aficion por la lecturay la escritura.

Participar en dinamicas grupales o individuales de expresion
corporal tales como expresar y diferenciar emociones, senti-
mientos, acciones, objetos, etc.

Cuando le preguntan algo y tarda en responder o no consigue
expresarse bien, no impacientarnos y responder por él.

Fomentar la conversacion. Por ejemplo, cuando llega a casa
preguntarle qué ha hecho hoy, si tiene deberes que hacer para
mafiana, etc. De este modo también le ayudaremos a situarse
temporalmente y organizarse.

Pueden ser impulsivos, con conductas disruptivas y aparente-
mente no cooperadores.

Responden sin previa reflexion, no repasan sus tareas por lo que
suelen tener muchos errores, interrumpen las conversaciones de
los demas...

Inflexibilidad. Se acostumbran a las rutinas y es dificil conseguir
gue se produzcan modificaciones en sus tareas planeadas.

Un elevado porcentaje presenta hiperactividad.

Preparar de antemano los cambios en su rutina y hacérselos
conocer con tiempo.

Es imprescindible ser perseverantes y coherentes con las instruc-
ciones, reglas, disciplina y organizacion. Que sean acordadas y
respetadas por todos.



= Pueden ser beneficiosas las técnicas de relajacion adecuadas a
su edad.?

= Escuchar sus demandas y ensefiarles también a escuchar para
frenar su impulsividad.

= Ante la aparicién de dificultades de aprendizaje, de relacion so-
cial, estéticas, etc... es probable que se manifieste un bajo nivel
de autoestima y autoconcepto que se incrementa cuando su
entorno exterioriza una percepcién negativa acerca de sus capa-
cidades y habilidades académicas.

« En los casos en que aparecen problemas estéticos y su caracter
progresivo suelen llevar a la aparicion de frustraciones en la
adolescencia.

= Tienden a ser timidos e introvertidos. Presentan una baja destre-
za social.

= Facilitar el desarrollo de su confianza. Evitar la sobreproteccion.
No debemos tratar al nifio con NF1 como un enfermo o como
un nifio excesivamente fragil. No hay necesidad de restringir su
actividad, a menos que se sepa que sufre alguna complicacion
particular que le haga propenso a sufrir heridas.

= No ocultar la enfermedad, comenzando por hablarlo en la pro-
pia familia. Proporcionar estrategias en Habilidades Sociales.

« Otorgar al nifio responsabilidades de caracter social que lo
involucren en la vida de la comunidad, colegio, etc.

= Hacerle sentir su utilidad y buen hacer valorando sus acciones
por pequefias que sean para aumentar asi su autoestima y con-
tacto con sus iguales.

2 Como por ejemplo la «Relajacion progresiva o diferencial» de Jacobson (1929)
que podemos encontrar en Cautela, J.R; y Groden, J (1985) «Técnicas de relaja-
cidén», Barcelona, editado por Martinez Roca.
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= Asegurar el éxito de las tareas que se le pide al nifio para que
paulatinamente vaya aumentando su dificultad. Procurar tam-
bién oportunidades para el éxito cuando el nifio se encuentra
entre sus compafieros/ amigos y grupos cercanos.

= Potenciar que el nifio adquiera un sentido atribucional adecua-
do, es decir, que atribuya el éxito a su propio esfuerzo y no a fac-
tores externos e incontrolables como la suerte.

= Reforzar su autonomia personal

Conocer la enfermedad es el primer paso para convivir con ella 'y
poder tratarla. Para ello, es necesario mantener una via de comuni-
cacion abierta entre los profesionales, la familia y el afectado.

En un primer momento es fundamental tratar de aplacar los senti-
mientos de culpay ansiedad de los padres. Una via de accion es el
fomento del asociacionismo, Grupos de Apoyo y Ayuda Mutua. Y
por ultimo, y no menos importante, la creacién de equipos multi-
disciplinares que atiendan tanto los aspectos médicos como psico-
I6gicos, pedagdgicos y sociales de las personas afectadas por neu-
rofibromatosis.
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1. Manual practico para personas colostomizadas.
2. Manual préactico para personas ilestomizadas.
3. Manual practico para personas urostomizadas.
4. Dafo cerebral - Guia de familias.

5. Sindrome de Wagr - Guia de familias.

6. Ataxias hereditarias - Guia de familias.

7. Mucopolisacaridosis - Guia de familias.

8. Las Neurofibromatosis - Guia de familias.
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