
OBJETIVOS

➢ Describir las características sociodemográficas y clínicas

➢ Analizar el impacto de la enfermedad en el día a día de los afectados

➢ Explorar el manejo actual de la enfermedad, desde la perspectiva del 

paciente
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MATERIAL Y MÉTODOS

Estudio observacional, transversal, mediante un cuestionario electrónico ad-hoc 

dirigido a personas con NF1, o sus cuidadores, pertenecientes a la Asociación 

de Afectados de Neurofibromatosis (AANF). 

RESULTADOS

Características sociodemográficas y clínicas

INTRODUCCIÓN
La neurofibromatosis es un trastorno genético que ocasiona tumores en los 

tejidos nerviosos, incluyendo cerebro, médula espinal y nervios periféricos1. La 

neurofibromatosis tipo 1 (NF1) constituye el 96% de todos los casos y se 

caracteriza por neurofibromas periféricos que afectan a la piel y los huesos. 

Aproximadamente, una de cada 3.000 personas se ve afectada por esta 

enfermedad genética hereditaria2.

Aunque la mayoría de los tumores son benignos, la NF1 y sus complicaciones 

pueden disminuir significativamente la calidad de vida3. Sin embargo, en España 

hay escasa información sobre el perfil de la población con NF1 y su impacto en 

pacientes y cuidadores.

314 participantes (163 pacientes y 151 cuidadores), 56,7% mujeres. 

Media de edad actual de los pacientes 29,7 años (DE: 17,8)

Media de edad de inicio de los síntomas 4,9 años (DE: 8,2)

Media de edad de diagnóstico 7,5 años (DE:10,3)

Confirmación genética 78% (n=245)

Familiares afectados 23,5% (n=74)*
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Manifestaciones clínicas más frecuentes
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Impacto en el día a día de pacientes y cuidadores

▪ Afectación psicológica debido a la NF1: 35% pacientes; 42,9% cuidadores.

▪ Dificultades para acceder al mundo laboral: 19,9% pacientes >16 años.

▪ Dificultades para cursar estudios superiores: 33,9% pacientes > 16 años.

▪ Afectación laboral de los cuidadores (permiso en el trabajo, reducción de 

jornada, abandono del empleo, excedencia en el trabajo): 40,9%.

Manejo actual de la enfermedad

▪ Media de visitas para recibir diagnóstico: 3,7 (DE: 4,4)

Aceptación

Incertidumbre
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CONCLUSIONES

Este estudio ofrece una panorámica detallada de las características 

sociodemográficas y clínicas de los pacientes con NF1 en España, así como del 

impacto que la enfermedad tiene en su vida diaria y en la de sus cuidadores, y su 

percepción sobre el manejo de la enfermedad. La información proporcionada 

puede guiar la implementación de estrategias que permitan mejorar el abordaje y 

la calidad asistencial de estos pacientes en nuestro país.
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identificados por 
AANF

Reunión Comité 
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1 Farmacéutico 
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Cuestionario 
Electrónico

Trabajo de 
campo: 3 meses

Impacto*

Cirugías NP: 26%

Media: 3,18 veces 

NF: neurofibromas; NP: neurofibromas plexiformes; TDA: trastorno de déficit de atención

*1 estrella: mínimo impacto en el día a día posible; 5 estrellas: máximo impacto posible.

30,6%

42,9%

20,1%

6,3%

Impacto de la NF1 en la calidad de 
vida del paciente (N=314)

*Hermanos = 29; hijos = 28; padre = 23; madre = 22.

Emociones más frecuentes

Hago vida casi normal       Hago vida totalmente normal

Afecta a mi vida                 Afecta gravemente a mi vida diaria

Los cuidadores 

respondieron en nombre 

de los pacientes y no 

hubo solapamiento de 

respuestas

8,3%

87,2%

4,4%

No recibo atención médica (trato mi enfermedad de otro modo)

Recibo atención en un centro de la sanidad pública

Tratan mi enfermedad preferentemente en la sanidad privada

Satisfacción con la atención recibida  (N=314)

Aspecto Media* DE

Diagnóstico 3,5 1,3

Empatía 3,5 1,3

Seguimiento 3,4 1,4

Derivaciones entre especialidades 3,4 1,3

Manejo de la enfermedad 3,3 1,3

Información recibida 3,1 1,4

Apoyo psicológico 2,4 1,4

▪ El 49% afirma que los profesionales que les atienden, nunca o casi nunca, se 

coordinan para realizar todas las visitas de seguimiento en el mismo día.

▪ Un 44% afirma que, siempre o casi siempre, son informados sobre su enfermedad 

y el tratamiento.

▪ Un 46% afirma que recibe, siempre o casi siempre, pautas para controlar síntomas 

como el dolor, la irritación de la piel, etc.

Situación del paciente con NF1 n %

Recibió tratamiento cuando se iniciaron los síntomas 100 31,8

Recibe tratamiento específico para los NP 24 8

Ha sido hospitalizado en los últimos 12 meses 33 10,5

Tratamiento recibido (N=314)

▪ El 23,5% de los pacientes con NF1 recibe medicación específica para tratar los 

síntomas y un 61% ha tenido que ser intervenido quirúrgicamente.

La media de cirugía 

por paciente es de 

6,4 (DE 15,1).

Atención Médica recibida actualmente (N=314)

*1=nada satisfecho/a; 
5=muy satisfecho/a.

Retraso diagnóstico:
2,6 años (DE: 6,1)

▪ Síntomas como el dolor incapacitante, la pérdida de visión o la pseudoartrosis 

afectan considerablemente a la calidad de vida de los afectados (puntuación > 4)
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