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1. Glosario de abreviaturas 
 

Glosario de Abreviaturas 

ACT Terapia de Aceptación y Compromiso 

AANF Asociación de Afectados de 

Neurofibromatosis 

CART Communication Access Realtime 

Translation 

CH Children´s at Home 

DA Dificultades de Aprendizaje  

DHEP-NF2 Health Enhancement Program for Deaf NF2 

D3RP-NF2 Programa de Respuesta de Relajación y 

Resiliencia para sordos NF2 

EuroQOL European Quality of Life 

FDA Administración de Alimentos y 

Medicamentos 

HE-NF Health Education for NF 

INF1-QOL Impact of NF1 on Quality of Life 

ISG Grupo de apoyo de internet 

NF Neurofibromatosis 

NF1 Neurofibromatosis tipo 1 

NF2 Neurofibromatosis tipo 2 

NIH Instituto Nacional de Salud  

NP Neurofibromas plexiformes 

RMN Resonancia Magnética Nuclear 

RR Respuestas de relajación 

RY-NF Resilient Youth with NF 

SF-36 Short Form 

SN Sistema nervioso 

SNC Sistema nervioso central  

SNP Sistema nervioso periférico 

TAC Tomografía Axial Computarizada 

TDAH Trastorno por déficit de atención e 

hiperactividad  

 

  



5 

 

2. Resumen: 
 

Introducción: La enfermedad de Neurofibromatosis se trata de un conjunto 

heterogéneo de al menos 3 trastornos hereditarios o mutaciones espontáneas de transmisión 

autosómica dominante, Neurofibromatosis tipo 1, tipo 2 y Schwannomatosis. Se caracteriza 

por una variable expresión clínica que, de forma general, ocasiona anomalías en la piel, 

sistema nervioso central y sistema nervioso periférico, esqueleto, glándulas y afectación en 

otros órganos y sistemas.  La NF es un tipo de enfermedad que presenta una prevalencia 

igual para ambos sexos sin preferencia en la afectación por etnias o razas. El diagnóstico se 

realiza basándose en la presentación clínica. Causa un enorme impacto negativo en la calidad 

de vida de los pacientes como de sus familiares debido a las complicaciones subyacentes de 

dicha enfermedad.  

Objetivo general: Aumentar la calidad de vida de los pacientes a través de una mejora 

en el conocimiento de los familiares y/o tutores sobre diferentes aspectos de la enfermedad 

NF. Además, se querrá conseguir el mejoramiento en la vida de los familiares y/o tutores.  

Metodología: Se desarrollará un proyecto educativo para familiares y/o tutores de 

personas afectadas de Neurofibromatosis en la sala de docencia de la Asociación de 

Afectados de Neurofibromatosis ubicada en C/La Coruña 9, 28020 Madrid.  

Implicaciones para la práctica de enfermería: la formación y docencia de los 

familiares y/o tutores ayudando a las familias a afrontar la enfermedad, reducir el impacto 

psicosocial que puedan padecer, así como el nivel de estrés y ansiedad.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Palabras clave: neurofibromatosis, signos y síntomas, diagnóstico, consejo genético, 

tratamiento, psicología, manifestaciones neuroconductuales, enfermería, rehabilitación, 

proyectos. 
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3. Abstract: 
 

Introduction: Neurofibromatosis disease is a heterogeneous set of at least 3 inherited 

disorders or spontaneous mutations of autosomal dominant transmission, Neurofibromatosis 

type 1, type 2 and Schwannomatosis. It is characterized by a variable clinical expression that, 

in general, causes anomalies in the skin, central nervous system and peripheral nervous 

system, skeleton, glands and involvement in other organs and systems. NF is a type of disease 

that is equally prevalent in both sexes with no ethnic or racial preference in its involvement. 

Diagnosis is based on clinical presentation. It causes an enormous negative impact on the 

quality of life of patients and their families due to the underlying complications of the disease.  

General objective: To increase the quality of life of patients through an improvement 

in the knowledge of family members and/or guardians about different aspects of NF disease. 

In addition, the aim is to achieve an improvement in the life of the family members and/or 

guardians.  

Methodology: An educational project will be developed for relatives and/or guardians 

of people affected by Neurofibromatosis in the teaching room of the Association of People 

Affected by Neurofibromatosis located at C/La Coruña 9, 28020 Madrid.  

Implications for nursing practice: training and teaching of family members and/or 

guardians helping families to cope with the disease, reduce the psychosocial impact they may 

suffer, as well as the level of stress and anxiety.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Key words: neurofibromatosis, signs and symptoms, diagnosis, genetic counseling, 

treatment, psychology, neurobehavioral manifestations, nursing, rehabilitation, pilot projects. 
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4. Presentación  
 

La enfermedad de Neurofibromatosis (NF) se trata de un conjunto heterogéneo de al 

menos 3 trastornos hereditarios o mutaciones espontáneas de transmisión autosómica 

dominante, Neurofibromatosis tipo 1 (NF1), tipo 2 (NF2) y Schwannomatosis. Presenta una 

variable expresión clínica que, de forma general, ocasiona anomalías en la piel, sistema 

nervioso central y sistema nervioso periférico, esqueleto, glándulas y afectación en otro 

órganos y sistemas.   

La vida de los padres e hijos afectados de NF cambia al conocer el diagnóstico de la 

enfermedad, estando durante un largo periodo tiempo en los hospitales afectando así a la 

propia vida de los de los niños como a la vida laboral, social y personal de los padres. Por 

ello, los profesionales debemos tratar de abordar las dificultades en el aprendizaje que puedan 

padecer, el impacto psicosocial que ocasiona la enfermedad, estados de angustia y estrés, el 

dolor y la calidad de vida en general de estos pacientes.  

Es necesario conocer los diferentes tratamientos actuales que aborden las 

complicaciones que ocasiona esta enfermedad, los diferentes programas y herramientas 

aumentando de esta forma la calidad de vida de los pacientes afectados de NF, así como el 

afrontamiento de esta enfermedad.  

Por todo ello, este proyecto educativo va dirigido a aquellos padres y/o tutores de niños 

que padecen la enfermedad de NF para ayudar a aumentar su calidad de vida, el 

afrontamiento de la enfermedad, reducir el impacto psicosocial que puedan padecer, así como 

el nivel de estrés y ansiedad. Para ello, a través de la enseñanza de conocimientos y 

herramientas se abordarán los diferentes aspectos que influyen en la calidad de vida de estos.  

El motivo por el cual me ha llevado a realizar este proyecto fue debido al padecimiento 

de dicha enfermedad en mi hermana Seila. Los acontecimientos que se dieron lugar durante 

el transcurso de su vida siempre me han hecho pensar de que forma podía ayudar a otras 

familias que pasaran por la misma situación que pasamos nosotros. 

A lo largo de mi vida mis padres han sido un pilar fundamental, les admiro por toda la 

fuerza y valentía demostrada. En el camino de la realización de mi trabajo de fin de grado, mi 

madre y mi padre me han apoyado, ayudado y motivado para perseguir aquello que me estaba 

proponiendo. También quisiera agradecer a mi hermana por haber compartido esos años 

maravillosos de su vida, por haberme enseñado a luchar y no rendirse a pesar de que las 

circunstancias no fueran a nuestro favor.  

Además, debo dar las gracias a mi pareja por sus palabras diarias que no me dejaban 

decaer pudiendo así seguir hacia delante. En último lugar, me gustaría mencionar a mi tutor 

de TFG por su confianza en este proyecto, por su interés y paciencia mostrada durante todo 

mi trabajo de fin de grado.   



8 

 

5. Estado de la cuestión  
 

5.1 Fundamentación, antecedentes y estado actual de la cuestión 
 

Para comenzar el estado de la cuestión se realizará una búsqueda bibliográfica sobre 

los conceptos principales de la enfermedad de la Neurofibromatosis. Constará de los 

siguientes apartados, empezando por una definición de Neurofibromatosis y sus tipos con su 

respectiva epidemiología. A continuación, serán desarrolladas las manifestaciones clínicas de 

dicha enfermedad. Por consiguiente, hablaremos del diagnóstico y los posibles tratamientos 

experimentales. Finalmente, encaminaremos el proyecto educativo explicando el impacto que 

ocasiona en la calidad de vida de las madres y padres de dichos pacientes en ellos mismos, 

así como el papel de enfermería en esta cuestión.   

Para realizar la búsqueda bibliográfica se han utilizado las siguientes bases de datos: 

PubMed como principal motor de búsqueda utilizando el operador boleano “AND”, SciELO, 

Medline, Dialnet y se han usado libros de la biblioteca de la Universidad. Además, se ha 

utilizado páginas web de consideración como la Asociación Española de Neurofibromatosis y 

el contacto con esta misma.  

Las palabras clave utilizadas en la búsqueda bibliográfica en inglés (MeSH) y en 

castellano (DeCS) se pueden ver en la Tabla 1.  

DeCS MeSH 

Neurofibromatosis Neurofibromatoses 

Neurofibromatosis 1 Neurofibromatosis 1 

Neurofibromatosis 2 Neurofibromatosis 2 

Síntomas 

Signos y síntomas 

Neurologic Manifestations 

Signs and Symptoms 

Diagnóstico Diagnoses 

Tratamiento  Therapy 

Psicología Psychology 

Manifestaciones 

neuroconductuales 

Neurobehavioral Manifestations 

Consejo Genético Genetic Counseling 

Enfermería Nursing 

Rehabilitación Rehabilitation 

Proyectos Pilot Projects 

Tabla 1. Descriptores de búsqueda. Elaboración propia. 
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5.1.1 Definición de la enfermedad de Neurofibromatosis  
 

La enfermedad de neurofibromatosis (NF) se trata de un conjunto heterogéneo al 

menos de dos trastornos hereditarios de transmisión autosómica dominante con variable 

expresión clínica. Está caracterizada por la presencia de anomalías progresivas en piel, 

sistema nervioso central (SNC) y sistema nervioso periférico (SNP), esqueleto, glándulas de 

secreción interna, otros órganos y sistemas. (1).  

Se presenta al menos en dos formas genéticas y clínicamente distintas: 

Neurofibromatosis tipo 1, también conocida como enfermedad de Von Recklinghausen (NF1) 

y Neurofibromatosis tipo 2 (NF2), también llamada NF acústica bilateral o schwannomatosis 

vestibular. Ambos trastornos resultan de un defecto congénito en un gen supresor tumoral 

que regula la diferenciación y crecimiento celular (2).  

El trastorno genético en NF1 está provocado por una mutación en el cromosoma 17, 

también llamado gen NF1, encargado de regular la producción de neurofibromina la cual actúa 

como supresor tumoral mayoritariamente en la epidermis, el esqueleto y el SNC (3).  

En la NF2 el gen se encuentra localizado en el cromosoma 22 cuya mutación provoca 

una disminución en la producción de una proteína llamada merlina o schwanomina, que actúa 

como supresor tumoral ocasionando una predisposición a desarrollar tumores en el SNC y 

SNP, normalmente schwannomas vestibulares y de forma bilateral, así como meningiomas u 

otros tumores benignos (4). 

La schwannomatosis también llamado neurilemoma, es una tumoración benigna con 

afectación en los nervios periféricos. Consiste en lesiones originadas en las células de 

Schwann produciendo tumoraciones en los nervios. Debido a las características compartidas 

con la neurofibromatosis, hasta hace poco fue considerada como parte de la NF2, pero 

actualmente constituye como una tercera tipificación de esta enfermedad (5,6).  

 

5.1.2 Historia 
 

La NF1 o enfermedad de Von Recklinghausen afecta principalmente el sistema 

nervioso periférico cuya patología alcanza a más órganos. Se atribuyó el nombre del autor a 

dicha enfermedad debido a que este autor publicaba una monografía en 1882 en la cual 

describía lesiones cutáneas y del sistema nervioso periférico, pero anteriormente ya había 

sido mencionado dicho trastorno especialmente desde comienzos del siglo XIII. El primer caso 

que apareció ilustrado en la literatura quizás fue el de Von Tilesius en 1793 quien dibujó un 

sujeto con neurofibromas cutáneos en cara, cabeza y tronco, al cual denominaron “el hombre 

verruga”. A partir de la descripción clínica y hereditaria realizada por Von Recklinghausen se 
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fueron realizando diversas aportaciones para contribuir al estudio de dicha enfermedad.  (7) 

En 1882 un cirujano escocés llamado Wishart describe por primera vez un caso clínico 

compatible con una NF2. Friedrich Daniel von Recklinghausen aportó en su monografía los 

tumores en el sistema nervioso central acordes a este tipo de NF. Un siglo después en 1981, 

Ricciardi realizó una descripción detallada de la NF1 y de la “neurofibromatosis central con 

neurinoma bilateral del acústico”.  (8) 

Finalmente, en 1981 se reconocieron la NF1 y NF2 como 2 entidades distintas con sus 

diferentes alteraciones genéticas (8).  

 

5.1.3 Epidemiología  
 

Las neurofibromatosis pertenecen a un grupo de trastornos genéticos que provocan 

tumores en el sistema nervioso (SN) además de otras anomalías como alteraciones cutáneas. 

La NF1 tiene una prevalencia mayor además de presentar el fenotipo más variable, así como 

un mayor riesgo de padecer tumores malignos. En cuanto a la NF2, no tiene tendencia a la 

formación de tumores malignos, pero implica una significativa morbilidad como la sordera, 

debilidad facial y discapacidad física. En comparación con estos dos tipos, la 

schwannomatosis tiene una menor prevalencia y está caracterizada por schwannomas 

vestibulares ocasionando dolor en el paciente (9). La NF es un tipo de enfermedad que 

presenta una prevalencia igual para ambos sexos sin preferencia en la afectación por etnias 

o razas  (4) 

La NF1 es uno de los trastornos genéticos más frecuentes teniendo una prevalencia 

aproximada de uno por cada 3.500 nacidos vivos. La preocupación más importante para los 

pacientes que padecen NF1 y sus familiares es el riesgo elevado de desarrollar tumores 

benignos y malignos en el SNC y SNP. El 80% de los pacientes tienen dificultades en el 

aprendizaje siendo la causa principal de morbilidad en el transcurso de sus vidas. Además, 

hasta un 60% de los pacientes pueden presentar déficit de atención o hiperactividad.  (10) 

En el caso de la NF2, inicialmente la frecuencia de presentación de dicha enfermedad 

ha sido calculada en un caso por cada 30.000-40.000 nacidos vivos y la prevalencia de dicha 

enfermedad es aproximadamente 1:200.000. La frecuencia real de la enfermedad es 

significativamente mayor que la prevalencia debido a que muchos de los casos diagnosticados 

no cumplen los criterios diagnósticos de la enfermedad hasta los 30 años e incluso pueden 

fallecer antes de este hecho. Hasta el 50% de los pacientes con dicha afectación no presentan 

historia familiar, es decir suelen ser casos esporádicos llamados mutación de novo. La NF2 

suele iniciarse en el adulto joven e incluso puede ser infradiagnosticada en niños por lo que 

la esperanza de vida es de aproximadamente 36 años teniendo una supervivencia media 

desde el diagnostico de 15 años pudiendo mejorar con un diagnóstico temprano con 
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tratamiento en centros especializados (4). El 90% de los pacientes padecen pérdida auditiva 

como primer síntoma en la adolescencia debido al Neurinoma del acústico (tumores del nervio 

acústico) (11).  

En cuanto a la Schwannomatosis, la frecuencia es similar a la NF2 siendo 

aproximadamente uno de cada 40.000 nacimientos (5). Representa el 5% de las neoplasias 

benignas de los tejidos blandos y habitualmente, se presenta de forma solitaria sin otra 

patología asociada.  (6) 

 

5.1.4 Manifestaciones clínicas 
 

A continuación, se desarrollarán las manifestaciones clínicas que provoca la 

enfermedad siendo divididas según las 3 formas genéticas en las que se puede desarrollar la 

enfermedad.  

Neurofibromatosis tipo 1  
  

La NF1 o de Von Recklinghausen o anteriormente llamada NF periférica por la 

presencia de múltiples neurofibromas en el SNP, pero esta denominación está en desuso 

gracias a Resonancias Nucleares Magnéticas realizadas que permitieron observar lesiones 

encefálicas en los pacientes con NF1 (12). Los síntomas y los signos se manifiestan durante 

el primer año de vida o en la segunda infancia.  (3) 

Continuando con las lesiones en el SNC podemos encontrar agrandamiento del cráneo 

(con o sin hidrocefalia), deformación de huesos faciales, deformación y/o displasia de los 

huesos de la base del cráneo y deformación el raquis (escoliosis, cifosis o mixto). En algunos 

casos se pueden desarrollar tumores en el parénquima cerebral, médula, nervio óptico y en 

las raíces nerviosas y nervios paravertebrales (12). 

Es posible que padezcan pérdida auditiva, pero no es común. Un problema estructural 

en el oído interno es un neurofibroma que bloquee el conducto exterior o medio produciendo 

una disminución en la conducción. Es importante diferenciar la sordera, rara en NF1, con la 

afectación por neurinomas acústicos de la NF2 (12).  

Los pacientes con NF1 frecuentemente presentan hipertensión relacionada con la 

presencia de un feocromocitoma (tumor en la médula suprarrenal) o debido a anomalías 

arteriales renales o aórticas.  (1) 

Las manchas hiperpigmentadas o manchas café con leche, así como los 

neurofibromas cutáneos, aumentan en número y tamaño a lo largo de la infancia y 

mayoritariamente en la pubertad. Las manchas café con leche representan la primera 

manifestación de la NF1 en un niño, produciéndose en el 99% de los pacientes afectados. 

Además, más del 90% de los pacientes al final de la infancia o en la adolescencia desarrollan 
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neurofibromas cutáneos  (1,2,13).  

La manifestación oftalmológica más común en la NF1 son los Nódulos de Lisch o 

hamartomas benignos (lesiones sobreelevadas pigmentadas) en la superficie del iris (14).  

El glioma óptico puede desarrollarse convirtiéndose en un tumor. La mayoría de los 

casos en los que, a través de una resonancia magnética, es detectado un ensanchamiento 

del nervio óptico no presentan síntomas siendo estable durante años o con un crecimiento 

lento (12). Un estudio retrospectivo a 80 pacientes (diagnosticados durante la infancia) con 

gliomas ópticos, realizado en 2008 y publicado por la revista de Neurología, mostró el doble 

de incidencia en niñas que en niños, pero en ambos casos se observaba que los tumores 

seguían creciendo después de los 7 años, por ello es importante realizar un buen control de 

los pacientes con NF1 en la edad adulta (15).  

Se ha observado que el 50% de los niños afectados por la NF1 tienen problemas en 

el aprendizaje que, junto con la macrocefalia y el glioma de las vías ópticas, suponen los 

motivos de consulta más frecuentes (1,12).  

El prurito ocasiona molestias en los pacientes y está relaciona con un crecimiento 

rápido de las tumoraciones en la piel.  

La pseudoartrosis congénita de la tibia se considera patognomónica de esta 

enfermedad. En casi la mitad de los casos se presenta dicha malformación con mayor 

afectación en el sexo masculino. Del 60% al 65% progresan a fractura (13).  

El estreñimiento puede presentarse en algunos pacientes ocasionado por una 

ganglioneuromatosis, lesión benigna del sistema nervioso autónomo, difusa en el intestino. 

Además, un neurofibroma de la mucosa gástrica o del intestino delgado puede acarrear 

problemas como hemorragias u obstruir la luz (1).  

Un resumen de las manifestaciones clínicas que pueden padecer pacientes con NF1 

ver en la Tabla 2.  

 

Manifestaciones clínicas de la NF1 

Las manifestaciones con mayor probabilidad que aparecen siempre o casi siempre son: 

• Manchas de color café con leche en la piel  

• Neurofibromas  

• Nódulos de Lisch 

Con un número inferior de casos se encuentran las siguientes manifestaciones clínicas o 

complicaciones:  

Deformación huesos faciales  Problemas en el aprendizaje, discapacidad 

intelectual, alteraciones en el habla, trastorno 

por déficit de atención e hiperactividad (TDAH) 
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Pseudoartrosis  Glioma óptico 

Baja estatura Pérdida auditiva, sordera 

Macrocefalia, hidrocefalia  Cefalea  

Deformación huesos base del cráneo Convulsiones  

 

Escoliosis, cifosis, mixto  Hipertensión  

Tumores cerebrales y en la columna o 

médula vertebral  

Feocromocitoma  

Estreñimiento Picores  

 Cáncer 

Tabla 2. Manifestaciones clínicas de la NF1. Elaboración propia basada en información 

recopilada de: Pou Serradell A, et al… 2004, Jiménez Caballero PE, et al… 2013 (12,16) 

 

Neurofibromatosis tipo 2 
 

La NF2 o NF Bilateral Acústica está caracterizada por el crecimiento de numerosos 

tumores en nervios craneales y espinales además de otras lesiones cerebrales y del cordón 

espinal. Frecuentemente este tipo de NF suele ser asintomático hasta los primeros 15 años 

de vida siendo la edad de inicio de hallazgos entre 18 a 24 años, aunque la franja de edad va 

desde el nacimiento hasta los 70 años  (2,4,12).  

Los pacientes afectados con NF2 pueden presentar algunos neurofibromas en la piel, 

pero son menos habituales que en la NF1. En cambio, es más común que aparezcan 

neurinomas subcutáneos siendo tumores duros y dolorosos, sobre algún nervio (12).  

La afectación en los dos nervios auditivos es determinante en este tipo de NF por lo 

que el primer síntoma que aparece es la pérdida de audición en la adolescencia, siendo casi 

siempre de manera unilateral. Progresa con el transcurso de los años por lo que casi todos 

los pacientes desarrollan un schwannoma vestibular bilateral a los 30 años pudiendo acabar 

en sordera completa  (1,4,12). 

Pueden presentar debilidad en el rostro y una expresión singular debido a que el tumor 

del nervio auditivo, según su tamaño y situación, puede afectar precozmente al nervio facial. 

Con el progresivo crecimiento de neurinomas acústicos es posible que aparezca hipertensión 

de la fosa posterior, comprensión y distorsión del cerebelo y del tronco cerebral, que explican 

los síntomas cerebelosos como cefalea, vértigo o problemas del equilibrio; trastornos 

oculomotores y signos de déficit piramidal (1,12). En ocasiones, los neurinomas acústicos son 

tolerados durante años sin una manifestación sintomatológica (1) 

La existencia de múltiples schwannomas del trigémino y raíces posteriores de la 
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médula espinal suele manifestarse como trastornos sensitivos faciales, en el tronco y en las 

extremidades (1). Durante la infancia se puede detectar una mononeuropatía manifestada 

como parálisis fácil o estrabismo debido a una afectación en el III par craneal (4).  

Los pacientes afectados con NF2 desarrollan meningiomas intracraneales y en la 

columna vertebral, y hasta el 30% de ellos desarrollan ependimomas y astrocitomas 

intramedulares. Los meningiomas en la órbita ocasionarán pérdida de visión debido a la 

compresión del nervio óptico y los que tengan origen en la base del cráneo podrán causar una 

neuropatía como una compresión cerebral e hidrocefalia  (4).  

Dos tercios de los pacientes con NF2 desarrollan tumores en la médula espinal pero 

los más comunes son los schwannomas, que usualmente se originan en el canal 

intervertebral, en las raíces dorsales (4).  

La mitad de los pacientes con NF2 presentan opacidades subcapsulares posteriores 

del cristalino, un tipo peculiar de catarata, siendo una indicación precoz común en NF2 que 

sirve como criterio diagnóstico (1,12) Estas opacidades corneales suelen aparecer antes del 

inicio de los síntomas del neurinoma vestibular por lo que pueden observarse en niños (4). 

Los tumores desarrollados en este tipo de NF2 no son malignos pero su multiplicidad, 

tamaño y localización anatómica presentan una gran morbilidad y una muerte temprana (4) 

Resumiendo, las manifestaciones clínicas que pueden padecer los pacientes 

afectados de NF2 las veremos en la Tabla 3.  

 

Manifestaciones clínicas de la NF2 

Las manifestaciones directamente asociadas a la NF2 se citarán a continuación. En más 

de un 90% de los casos padecen neurinoma del acústico. Los neurinomas subcutáneos, 

las manchas café con leche y las opacidades subcapsulares posteriores del cristalino no 

son realmente preocupantes.  

• Neurinoma acústico unilateral y bilateral (schwannoma vestibular bilateral) 

• Manchas café con leche  

• Tumores cutáneos periféricos  

• Tumores cerebrales benignos y en la médula espinal  

• Opacidades subcapsulares posteriores del cristalino, tipo de catarata. 

El desarrollo de múltiples tumores en el SN ocasiona diversas complicaciones que, en su 

mayoría, están relacionadas con la pérdida de funcionalidad de las vías nerviosas. Las más 

comunes son las siguientes:  

Parálisis facial  Cefalea 

Sordera Problemas estéticos 

Pérdida de equilibrio Impacto Psicosocial 
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Pérdida de visión   

Problemas motores   

Pérdida de sensibilidad   

Tabla 3. Manifestaciones clínicas de la NF2. Elaboración propia basada en 

información recopilada de: Pérez-Grau M, et al… 2010, Pou Serradell A, et al…2004 (4,12) 

 

Schwannomatosis  
 

La presentación clínica de la schwannomatosis consiste en una tumoración de 

crecimiento lento que con el transcurso del tiempo produce dolor. Esta tumoración presiona 

directamente a un nervio del SNP o contra una estructura ósea ocasionando dolor y 

parestesias, siendo un rasgo característico. Suelen presentar un signo de Tinel positivo que 

consiste en realizar percusión ligera sobre el trayecto del túnel del carpo provocando dolor y 

parestesias por una compresión del nervio mediano. (5,17) 

Raramente aparece un déficit neurológico establecido 

 

5.1.5 Diagnóstico 
 

Los criterios diagnósticos en pacientes con NF1 fueron establecidos en 1988 en la 

conferencia para el desarrollo de consensos del Instituto Nacional de Salud (NIH) los cuales 

podemos observarlos en la Tabla 4. En el caso de los adultos, resultan muy sensitivos y 

específicos, en cambio, no se presentan en algunos niños menores de 8 años, siendo 

alcanzados a dicha edad. Por consiguiente, el diagnóstico molecular para la detección de 

mutaciones en los genes resulta útil (18). 

La búsqueda de alteraciones que permitan identificar el padecimiento de NF1 requiere 

de un examen físico cuidadoso. En adultos no suele plantear dificultades ya que visiblemente 

presentan numerosas manchas café con leche además de neurofibromas cutáneos. Por otra 

parte, realizar un examen con lámpara de Wood puede revelar dichas manchas que pueden 

pasar inadvertidas en niños (1,12).  

El reconocimiento ocular llevado a cabo por un oftalmólogo es indispensable para 

detectar anomalías en el iris o el cristalino. El estudio por lámpara de hendidura permite 

identificar los nódulos de Lisch, propios de la NF1, siendo observados en todos los pacientes 

mayores de 20 años (1). 

Las radiografías en la columna vertebral son de gran consideración para detectar 

posibles alteraciones óseas debidas a neurofibromas. También se realizan en huesos largos 

para detectar lesiones en estos (1). 

En 1988 también fueron establecidos los criterios diagnósticos en pacientes con NF2 
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los cuales se pueden ver en la Tabla 5. Además, existen pruebas genéticas para identificar 

una mutación en el gen NF2 (4).  

Debido a las manifestaciones clínicas de la NF2 la morbimortalidad es bastante alta 

teniendo una supervivencia media de aproximadamente 15 años ocasionando una 

disminución en la calidad de vida, pero, con un diagnóstico precoz ambos parámetros podrían 

mejorar (11,19). La Resonancia Magnética Nuclear (RMN) y la Tomografía Axial 

Computarizada (TAC) son considerados métodos de elección para el diagnóstico de NF2, 

siendo más útil la RMN debido a su sensibilidad para la detección de tumores cerebrales. Por 

ello, permite una detección precoz del neurinoma acústico e incluso en el estudio de la 

columna vertebral (1,20).  

 

Criterios diagnósticos de la NF1 

Un paciente cumple los criterios diagnósticos de NF1 presentando dos o más de las 

siguientes alteraciones: 

• Seis o más manchas café con leche siendo mayores de 5mm antes de la pubertad 

o mayores de 15mm después.  

• Dos o más neurofibromas de cualquier tipo o un neurofibroma plexiforme 

• Moteado/Pecas en la región axilar o inguinal  

• Glioma óptico  

• Dos o más nódulos de Lisch 

• Una lesión ósea distintiva (displasia esfenoidal o adelgazamiento de la cortical de 

huesos largos, con pseudoartrosis o sin esta) 

• Familiar de primer grado con NF1 

Tabla 4. Criterios diagnósticos de la NF1. Elaboración propia basada en la 

información recogida de: Farreras Valentí, P. et al… 2008  (1). 

 

Criterios diagnósticos de la NF2 

Para diagnosticar a un paciente de NF2 debe cumplir al menos de uno de los siguientes 

criterios diagnósticos: 

• Schwannoma bilateral del VIII par craneal, nervio acústico. 

• Familiar de primer grado con Nf2 que presente un schwannoma unilateral del VIII 

par craneal o dos de los siguientes criterios: meningioma, glioma, schwannoma o en 

menores de edad con opacidad lenticular subcapsular posterior juvenil.  

• Schwannoma unilateral del VIII par craneal de inicio precoz, en menor de 30 años, 

y dos de los siguientes criterios: meningioma, glioma, schwannoma u opacidad 

lenticular subcapsular posterior juvenil. 



17 

 

• Más de dos meningiomas y: 

- Schwannoma del VIII par craneal unilateral  

- 2 de los siguientes criterios: glioma, schwannoma u opacidad lenticular subcapsular 

posterior juvenil. 

Tabla 5. Criterios diagnósticos de la NF2. Elaboración propia basada en la 

información recogida de: Pérez-Grau M, et al… 2010, Porter RS, et al…2020.  (4,21) 

 

Diagnóstico Prenatal y embarazo  
 

El diagnóstico prenatal se realiza a través de la recogida de una muestra de vellosidad 

coriónica pero solo será posible realizarlo si previamente se ha realizado un estudio molecular 

de los padres habiendo detectado la mutación (12).  

La muestra de vellosidad coriónica se realiza mediante una punción entre las 10 y las 

12 semanas de gestación. La desventaja ante este hecho es la de poder tomar la decisión de 

interrumpir o no el embarazo antes de las 22 semanas de gestación por un diagnóstico médico 

justificado. (12).  

Por otro lado, el diagnóstico preimplantacional, relacionado con la fecundación in vitro, 

implica el análisis del embrión mediante la extracción de una o dos células. Posteriormente a 

este análisis, a la madre se le implantará un embrión sano. En este caso la desventaja es la 

complejidad y el coste que supone (12).  

En numerosas publicaciones hacen constancia de las posibles complicaciones debido 

al padecimiento de NF, no solo para la salud de la madre si no para la del hijo también. Por 

ello, estos embarazos se deben considerar de alto riesgo sugiriendo un seguimiento en 

centros terciarios (22).  

En 1906 se reportó por primera vez en la literatura obstétrica la NF por Brickner quien 

denominó a la enfermedad como “fibroma molusco contagioso” además de señalar una 

posible asociación adversa entre el embarazo y la NF. La NF se ha asociado con diversas 

complicaciones perinatales como síndrome HELLP, preeclampsia grave y muerte materna y 

fetal por eclampsia. Las mujeres embarazadas con NF son consideradas de alto riesgo debido 

al riesgo que tienen de sufrir complicaciones vasculares durante el embarazo como 

hipertensión y rotura de la arteria renal. Además, es bastante usual que ocurra abortos 

espontáneos en el primer semestre, muerte prenatal y restricción del crecimiento intrauterino 

(23). 

 Los crecimientos hormonales observados en la pubertad y en el embarazo están 

asociados con un aumento de los síntomas y a la severidad de la expresión de las NF. Se 

pudo observar que algunos neurofibromas eran inmunopositivos para el receptor de la 

hormona del crecimiento (23).  



18 

 

Debido a estas complicaciones que se pueden dar lugar, es importante realizar un 

seguimiento prenatal estrecho detectando las posibles complicaciones tempranas que puedan 

darse lugar como hipertensión o restricción del crecimiento intrauterino. Con todo ello, se ha 

demostrado la importancia de entender enfermedades genéticas como NF para la salud 

materno- infantil proporcionando una atención adecuada en mujeres embarazadas con NF 

requiriendo un enfoque interdisciplinario que aborde las posibles complicaciones ante e 

intraparto de alto riesgo. Se derivará a un centro terciario para una adecuada atención como: 

medicina materno-fetal, neurología, enfermedades obstétricas de alto riesgo, consejo 

genético, fisioterapia, anestesiología (23).  

En las visitas prenatales enfermería tiene un papel fundamental en las evaluaciones 

neurológicas y del dolor determinando los posibles cambios que se den lugar debido a los 

tumores que puedan afectar al SNC y SNP. En el examen neurológico se deberá incluir: nivel 

de conciencia, presencia y calidad del dolor de cabeza, rigidez de cuello, cambios visuales, 

sensoriales y/o motores, evaluación del dolor (intensidad, tipo y duración, factores de 

agravamiento y alivio)  (23).  

 

Consejo Genético  
 

El gen NF1 se encuentra localizado en el cromosoma 17, siendo este bastante grande, 

conteniendo 60 exones dando lugar a la proteína llamada neurofibromina cuya función es 

regular la actividad oncogénica. Se han podido describir más de 300 mutaciones, un 5% de 

los pacientes que padecen NF1 han perdido gran parte o todo el gen, pero el 95% de los 

pacientes presentan un pequeño cambio siendo más complicado de detectar esta mutación 

(12).  

El gen NF2 está localizado en el cromosoma 22, compuesto por 17 exones, dando 

lugar a una proteína llamada merlina o schwanomina cuya función es la unión del 

citoesqueleto con la membrana plasmática. Se han podido describir más de 100 mutaciones 

y aproximadamente el 65% de estas dan lugar a una proteína truncada, mutaciones de 

terminación o mutaciones de cambio de la pauta de lectura, por esta razón se han asociado 

a una mayor severidad en la expresión de la enfermedad (12).  

El consejo genético permite a los pacientes y familias recibir ayuda en cuanto a la toma 

de decisiones en aspectos relacionados con la posibilidad de padecer o transmitir dicha 

enfermedad (24).  

La confirmación molecular del diagnóstico clínico de NF es posible, aunque en el caso 

de la NF1, se puede ver obstaculizada por el gran tamaño del gen, las múltiples mutaciones 

y la presencia de pseudogenes. Además, se puede añadir la dificultad de que no se ha 

establecido una relación genotipo- fenotipo clara, es decir, habitualmente no existe una 
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relación directa entre el tipo de mutación y la clínica que se observa e incluso, las 

manifestaciones clínicas de la enfermedad es probable que sean muy diferentes entre los 

miembros de una misma familia. Un padre y un hijo comparten el gen afectado por la NF, pero 

el resto de dotación genética heredada es diferente por lo que, dichos genes distintos al del 

NF probablemente contribuyan a que la enfermedad se desarrolle de forma distinta en 

diversos aspectos clínicos (12,25-27).  

Como ya se sabe, la NF presenta una herencia autosómica dominante por lo que todos 

los pacientes afectados por dicha enfermedad tienen un riesgo del 50% de tener un hijo con 

dicha enfermedad. Si no se hereda, no será manifestado ni podrá transmitirse. En el caso de 

que la NF sea heredada se transmitirá el tipo de NF heredado pero las manifestaciones podrán 

variar (12,27).  

El diagnóstico molecular sirve para poder confirmar un diagnóstico presintomático o 

prenatal de la enfermedad. Se pueden dar dos casos diferentes de pacientes, el caso familiar 

es la persona que tiene antecedentes familiares de la enfermedad mientras que el caso 

esporádico representa un caso aislado de esta misma. Una vez mencionado esto, existen dos 

tipos de diagnóstico genético, el indirecto y el directo (12,27). 

El diagnostico indirecto o de ligamento genético se realiza únicamente en casos 

familiares de la enfermedad, es fiable y rápido, pero se debe contar con al menos dos 

familiares afectados. Dicha prueba consiste en la determinación del gen en el cromosoma 

además de analizar los marcadores genéticos (puntos de referencia en el gen) para 

determinar qué comparten los afectados entre ellos y los individuos sanos de la familia (12,25).  

El diagnóstico directo detecta la mutación causante de la enfermedad pudiéndose 

utilizar tanto en casos familiares como esporádicos. En este caso se estudia el gen en sí para 

caracterizar la mutación que provoca la enfermedad  (12,25).  

Reportando un diagnóstico genético realizado a 37 familias mediante el método de 

análisis de ligamento, 2 de esas familias solicitaron un diagnóstico prenatal. En dicho 

diagnóstico se pudo observar que un feto estaba en riesgo de padecer NF1, pero los padres 

tomaron la decisión de continuar el embarazo, el niño a los 2 años y medio presentaba 

características de NF1. Debido a la variabilidad fenotípica y la imposibilidad de establecer una 

correlación genotipo- fenotipo clara, las decisiones reproductivas son difíciles para las familias 

que padecen NF. Por consiguiente, es importante obtener un asesoramiento genético 

apropiado y dialogar sobre los posibles resultados antes de realizar las pruebas genéticas 

prenatales (27). 

 

5.1.6 Tratamientos  
 

En cuanto al tratamiento, las neurofibromatosis no tienen un tratamiento general, sino 
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que está enfocado en la prevención y manejo de las posibles complicaciones que ocasiona 

dicha enfermedad (3,21,28).  

Se vigilarán a los pacientes para detectar posibles alteraciones, empleando un 

tratamiento farmacológico para abordar las manifestaciones (3) 

Se deberá realizar un seguimiento clínico para llevar a cabo un control evolutivo de los 

tumores, deliberando la mejor decisión terapéutica siendo esta normalmente quirúrgica  (20) 

Los pacientes con hidrocefalia pueden requerir una derivación ventrículo-peritoneal. 

Los gliomas de la vía óptica se suelen tratar con quimioterapia (carboplatino y vincristina) pero 

los tumores orbitarios con una gran proyección del globo ocular, que ocasionen pérdida de 

visión, será necesario proceder mediante cirugía. La radioterapia no suele estar indicada 

debido a la posible malignización debido a la radiación (1).  

En el caso de la NF2, los neurinomas acústicos serán eliminados lo antes posible 

mediante intervención quirúrgica, resección, sin producir una afectación en el nervio coclear 

permitiendo la audición (1). En algunos casos, debido al fuerte impacto que causa a los 

pacientes y familiares por la probable pérdida auditiva de los pacientes, surgen diferentes 

tratamientos como rehabilitación auditiva través de un implante coclear y un implante auditivo 

de tronco encefálico reduciendo así la sensación de aislamiento y sufrimiento (29).  

En el caso de que un paciente tenga tumores de gran tamaño, pero bien tolerados, la 

decisión de intervenir será individualizada en cada caso en función de su situación personal. 

La cirugía es el tratamiento de elección actualmente y, en ocasiones, la radioterapia. Como 

alternativa en algunos casos, está la radiocirugía (1,30).  

Los pacientes que padecen NF1 suelen ser tratados con medicación para controlar el 

TDAH, las convulsiones o el dolor. Actualmente se están realizando ensayos clínicos con un 

inhibidor selectivo oral de las proteínas- cinasas activadas por mitógeno llamado selumetinib, 

el cual aún sigue en investigación. En un ensayo clínico realizado en niños dicho fármaco ha 

demostrado una reducción significativa de tumores plexiformes. En cambio, este fármaco 

sigue en investigación debido a la necesidad de evaluar la eficacia de este y otras opciones 

farmacológicas (3). 

 

Tratamientos con inhibidores  
 

Los neurofibromas plexiformes son desarrollados en el 20 al 50% de las personas que 

padecen neurofibromatosis tipo 1, causando diversas complicaciones como: dolor, deterioro 

funcional, desfiguración y malignización. Estos suelen diagnosticarse durante la primera 

infancia teniendo un desarrollo más rápido en esta etapa vital. A menudo no es viable la 

resección quirúrgica de dichos tumores además de haberse observado un nuevo crecimiento 

tras dicha intervención (31) 
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Debido a la mutación genética en el cromosoma 17, o gen NF1, produce una 

disminución de neurofibromina que actúa como supresor tumoral en epidermis, esqueleto y 

SNC. La neurofibromina NF1 tiene una función reguladora negativa de la actividad RAS por 

lo que si hay un decrecimiento conduce a un RAS desregulado ocasionando el desarrollo de 

tumores. La proteína RAS activa la ruta de transducción de las proteínas kinasas activadas 

por mitógenos (MAPK) la cual está formada por un módulo de 3 cinasas (RAF, MEK y ERK) 

siendo dependientes de está y activadas de forma secuencial (3,31,32). 

Se han llevado a cabo ensayos clínicos en fase 2 mediante agentes dirigidos a la 

señalización RAS y otras vías implicadas en el desarrollo de los neurofibromas plexiformes 

tales como tibifarnib, pirfenidona, sirolimus, interferón alfa-2b pegilado e imatinib. El objetivo 

de dichos ensayos fue aumentar la supervivencia y la reducción de neurofibromas 

plexiformes. Se pudo ver desde el comienzo un decrecimiento del volumen tumoral de por lo 

menos el 20% en solo 4 de 83 pacientes, un 5%, en el ensayo del interferón alfa-2b pegilado 

y en 5 de 36 pacientes participantes en el ensayo de imatinib, un 14% (31).  

Además, se realizaron ensayos con modelos de ratón modificados genéticamente de 

tumores relacionados con la NF1 permitiendo la realización de ensayos preclínicos. El 

inhibidor específico de MEK PD0325901 ocasionó la reducción del tumor en la mayoría de los 

ratones. Este hallazgo permitió un gran apoyo en cuanto a la evaluación de inhibidores 

selectivos de MEK en pacientes con neurofibromas relaciones con NF1 (31).  

Se realizó un ensayo en fase 1 de selumetinib, inhibidor selectivo oral de MAPK 

quinasa (MEK) 1 y 2 en niños que presentaban NF1 y neurofibromas plexiformes que no 

podían ser intervenidos de forma quirúrgica. Dicho ensayo buscó determinar la dosis máxima 

tolerada, así como poder evaluar la farmocinética plasmática. Se realizó un programa de 

dosificación continua en ciclos de 28 día administrándose dos veces al día dosis de 20-30 por 

metro cuadrado de superficie corporal. El seguimiento de la evolución de los tumores se 

realizó por medio de resonancia magnética. 24 niños con edades de 3 a 18 años con una 

media de volumen tumoral de 1205ml recibieron selumetinib a largo plazo (media de 30 

ciclos). La dosis máxima que toleraron fue de 25 mg por metro cuadrado, un 60% de la dosis 

recomendada en adultos. Por otro lado, hubo varios efectos secundarios como erupción 

cutánea, problemas gastrointestinales y elevación de la creatina quinasa. En cambio, los 

resultados fueron bastante significativos ya que 17 niños presentaron disminución inicial de 

los tumores mayor del 20% sin observase posteriormente al ensayo progresión de la 

enfermedad. Además, se pudo observar una reducción en cuanto a las complicaciones que 

ocasionan los neurofibromas como el dolor, deterioro funcional y desfiguración. Por lo tanto, 

se pudo ver un gran beneficio del tratamiento con selumetinib sin tener efectos tóxicos (31).  

Se realizó otro ensayo en fase 2 de selumetinib cuyo objetivo era evaluar el beneficio 

clínico además de poder determinar la tasa de respuesta objetiva entre pacientes con NP. 
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Desde agosto del 2015 hasta agosto del 2016 se inscribieron 50 niños con un rango de edad 

de 3,5 a 17,4 años. La dosificación diaria fue dos veces al día con 25 mg por metro cuadrado 

de superficie corporal en ciclos de 28 días. En cuanto al seguimiento, cada cuatro ciclos se 

analizaban mediante resonancia magnética volumétrica y una serie de evaluaciones de 

resultados clínicos (dolor, calidad de vida, desfiguración y deterioro funcional). En marzo del 

2019 se confirmó que 35 pacientes, un 70% de ellos, tuvieron una respuesta parcial al 

tratamiento y 28 de ellos mantuvieron una respuesta durante más de 1 año. Después de haber 

estado un año en tratamiento, se produjo una disminución significativa en la intensidad del 

dolor tumoral, una mejora en el funcionamiento diario y en la calidad de vida en cuanto a la 

salud general. Si embargo, 5 pacientes tuvieron que cesar el tratamiento debido a efectos 

tóxicos posiblemente relacionados con selumetinib (náuseas, vómitos, diarrea, aumento 

asintomático de niveles de creatinina fosfoquinasa, paroniquia y erupción cutánea) y 6 

pacientes presentaron progresión de la enfermedad. Por consiguiente, el tratamiento con 

selumetinib mostró una reducción significativa y estable de los NP en la mayoría de los niños 

con NF1 (33).  

Selumetinib es el primer tratamiento aprobado por la Administración de Alimentos y 

Medicamentos (FDA) para neurofibromas plexiformes (NP) no operables en pacientes con 

NF1 demostrando que la inhibición de MEK es una estrategia terapéutica favorable. 

Actualmente se siguen haciendo estudios para determinar la edad óptima de inicio, así como 

la duración y beneficios generales de dicho tratamiento (34).  

En la figura 1 se pude observar la supervivencia libre de progresión del neurofibroma. 

En dicho gráfico se puede ver como al cabo de tres años en el primer grupo la supervivencia 

natural fue de 15% mientras que el grupo tratado con selumetinib la supervivencia estuvo 

entorno al 84% (33). 

 

Figura 1. Target Plexiform Neurofibroma Progression–free Survival during 
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Selumetinib Treatment as Compared with Natural History of Neurofibromatosis Type 1. 

Elaborado por: Gross AM, et al… 2020  (33) 

En la figura 2 podemos ver los cambios que se han dado lugar en las complicaciones 

relacionadas con el neurofibroma plexiforme entre el inicio y la evaluación antes del 13º ciclo 

de tratamiento con selumetinib. La mayoría de los pacientes presentaron mejoraría en cuanto 

a su estado y relativamente pocos empeoraron, siendo dichos cambios informados por el 

paciente y comunicados por el observador de dichos síntomas. En la escala de Impresión 

Global del Cambio, en la evaluación previa al 13er ciclo, el 86% de los padres y el 72% de los 

niños rellenaron un formulario en el cual informaron de cierta mejora en cuanto a las 

complicaciones del niño relacionadas con el NP (33).  

 

Figura 2. Change in Plexiform Neurofibroma–Related Complications between 

Baseline and the Evaluation before Cycle 13 of Treatment with Selumetinib. Elaborado 

por: Gross AM, et al… 2020 (33).  

En la figura 3 se pueden ver ejemplos específicos de pacientes. En los paneles A al C 

se puede observar a un niño de 8 años que presenta un neurofibroma en cuello, brazo y tronco 

izquierdo. Dicho paciente recibió ibuprofeno de forma diaria para disminuir el dolor además 
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de que el tumor le ocasionaba limitaciones en el movimiento y fuerza (valores marcados en 

rojo en el panel C). En el panel B, evaluación previa al 13º ciclo con selumetinib, podemos ver 

una disminución del 24% en el volumen del NP además de la resolución del dolor permitiendo 

que dejara de tomar ibuprofeno. Además, la fuerza y la amplitud de movimientos limitados 

anteriormente por el NP aumentaron consiguiendo una normalización del movimiento de su 

cuello y hombros (panel C). Los paneles D a F corresponden con un niño de 10 años que 

presente un NP en el cuello derecho. Tras 12 ciclos de tratamiento el tumor se redujo un 

36,2% (panel F) siendo visible un cambio en la desfiguración ocasionada por el NP (panel D 

y E)  (33).  

 

Figura 3. Examples of Specific Patients. Elaborado por: Gross AM, et al… 2020 

(33) 

 

5.1.7 Impacto en la calidad de vida de los pacientes y familiares con 
Neurofibromatosis 

 

Se pudo realizar un estudio retrospectivo al servicio de dermatología en el Hospital 

Universitario Joseph Raseta Befelatanana, en Madagascar. En dicho estudio se incluyeron 32 

casos de NF1 con una media de edad de 24 años según los criterios establecidos en la 

Conferencia de Consenso de los Institutos Nacionales quienes pidieron dicha investigación 

genealógica. A parte de los síntomas físicos, en cuanto a los síntomas neurológicos de dichos 

pacientes se pudieron observar dificultades en el aprendizaje, epilepsia y cefalea. Sin 
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embargo, a pesar de las dificultades para obtener pruebas por imagen, la complicación 

ortopédica más común fue la escoliosis (35).  

En un estudio basado en un ensayo controlado aleatorio psicosocial se pudieron 

observar la diferencia en la calidad de vida, angustia, resiliencia y dolor con otros pacientes 

que padecen otro tipo de enfermedades crónicas además de compararlos con los subtipos de 

NF. Las personas que padecen NF mostraron peores resultados al ser comparados con 

pacientes que padecen otro tipo de enfermedades crónicas similares. Sin embargo, las 

personas con NF1 presentaron una menor calidad de vida y resiliencia comparado con 

personas afectadas con NF2. Además, las personas afectadas con Scwannomatosis 

presentaron una mayor intensidad del dolor y una menor calidad de vida física comparando 

con personas que padecen NF1 y NF2. Debido a estos hallazgos, se ha podido mostrar la 

necesidad urgente de intervenciones psicosociales dirigidas al mejoramiento de calidad de 

vida, angustia emocional, resiliencia y dolor. Se ha podido observar como las intervenciones 

psicosociales promueven la resiliencia siendo un buen enfoque para abordar la angustia y la 

baja calidad de vida. Como recomendación de dicho estudio fue que los profesionales 

sanitarios pudieran proporcionar apoyo además de mejorar las habilidades en estas personas 

(36).  

Se ha podido realizar una revisión sistemática cuyo objetivo fue identificar los aspectos 

específicos de la calidad de vida. Entre 2001 y 2013 se realizaron 8 estudios y en todos ellos 

se pudo observar una disminución en la calidad de vida de los pacientes con NF comparado 

con la población en general. En la NF1, debido a su afectación cutánea, la disminución de la 

calidad de vida era visible y grave. Los pacientes afectados de NF2 y Schwannomatosis 

presentaban una mayor afectación en los factores psicosociales. Una vez más, para poder 

abordar dichos problemas de forma integral y eficaz a largo plazo son necesarias las 

intervenciones físicas y psicológicas (37).  

Para evaluar el impacto de la enfermedad son importantes los cuestionarios de calidad 

de vida específicos, en este caso se ha realizado un cuestionario de calidad de vida específico 

de NF2. Además, son considerados como una propuesta útil para el tratamiento de los 

posibles problemas asociados a la enfermedad (29). Se realizó un estudio para poder 

desarrollar una puntuación específica de la NF2 siendo validada y fiable midiendo así la 

calidad de vida en la práctica clínica y en los posibles ensayos de tratamiento para NF2. La 

versión final del cuestionario de Impact of NF1 on Quality of Life (NFTI-QOL) se validó con 

dos cuestionarios genéricos de calidad de vida: cuestionario Short-Form (SF-36) y European 

Quality of Life (EuroQOL). La puntuación obtenida en NFTI-QOL tuvo una fuerte correlación 

con EuroQOL y SF-36. Por lo tanto, se ha desarrollado una puntuación de calidad de vida 

específica de la enfermedad de ocho ítems para pacientes con NF2 cuyo cuestionario es 

llamado NFTI-QOL (38). Actualmente en el Hospital German Trias i Pujol de Badalona están 
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realizando un estudio gracias al Programa de asesoramiento y Genética Clínica para valorar 

el impacto que ocasiona la NF2 en la calidad de vida. Esto permitirá mejorar la atención a los 

pacientes (39). Ver Anexo 1.   

Por otro lado, se realizó otro estudio para desarrollar y validar un cuestionario 

específico para la NF1 que midiera la calidad de vida pudiendo usarse como instrumento de 

evaluación en la práctica clínica como en ensayos clínicos. El cuestionario INF1-QOL contiene 

14 ítem fiables y específicos para la enfermedad, además de tener una correlación 

significativa con EuroQOL (40). Ver Anexo 2. 

 

Neurofibromatosis tipo 1 
 

La complicación más frecuente en niños que padecen NF1 son las discapacidades de 

aprendizaje (lenguaje, lectura, ortografía, habilidades matemáticas, habilidades 

visoespaciales, memoria y atención). Además, se ha podido ver que la disfunción ejecutiva es 

un déficit importante en los niños con NF1. Se realizó un estudio cuyo objetivo era determinar 

la magnitud del deterioro para cada función ejecutiva, es decir, el comportamiento dirigido a 

ciertos objetivos. En el modelo que realizaron se describieron tres funciones ejecutivas: control 

inhibitorio (capacidad para controlar la atención como son los pensamientos o el 

comportamiento), memoria de trabajo (capacidad para tener en cuenta la información y 

trabajar mentalmente con ella o actualizarla) y la flexibilidad cognitiva (capacidad de cambio 

entre conjuntos o estrategias mentales). Gracias ha dicho estudio se ha podido observar un 

aumento en la disfunción ejecutiva progresivamente con un aumento en la edad (41).  

El deterioro cognitivo es una complicación neurológica común en niños que padecen 

NF1, padeciendo entre el 30-60% de ellos un gran número de discapacidades de aprendizaje. 

Una revisión sistemática realizada, cuyo objetivo fue comparar las puntuaciones del 

coeficiente intelectual entre niños con NF1 y grupos de control, mostró que los niños con NF1 

presentaban un déficit intelectual significativo por lo que se debe hacer hincapié en fomentar 

programas educativos individualizados para niños afectados con NF1 que ayuden a afrontar 

futuros problemas que deriven en dificultades en el aprendizaje (42).   

Entre el 50 y el 60% de los niños que padecen NF1 presentan trastornos 

neurocognitivos y conductuales. Existen tres subtipos de perfiles cognitivos en la NF1: 

trastorno de aprendizaje global, trastorno especifico de aprendizaje y trastorno por déficit de 

atención/ hiperactividad aislada. Además, los déficits cognitivos más frecuentes están 

relacionados con la alteración visuoespacial pero también con la memoria de trabajo y la 

función ejecutiva que están dos últimas están asociadas con la disfunción de la corteza 

prefrontal. Sin embargo, el 30% de los niños con NF1 pueden presentar trastornos 

psiquiátricos como distimia, estado de ánimo depresivo, ansiedad y trastornos de la 
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personalidad (43,44).  

En un estudio cuyo objetivo fue examinar el funcionamiento psicosocial, la calidad de 

vida y la autoimagen de los niños que padecen NF1, se reclutaron 240 participantes- 60 niños 

y adolescentes con NF1, 60 padres de niños con NF1, 60 niños y adolescentes sin NF1 y 60 

padres de niños sin NF1. Los niños y adolescentes completaron el test de escalas Psiquiátrica 

Autoadministradas para Niños y Adolescentes y el test de dibujo de la figura humana, mientras 

que los padres completaron el Child Behavior Check List. Además, los niños y los padres 

completaron el Inventario de calidad de Vida Pediátrica. Los resultados mostraron que las 

personas con NF1 padecían problemas de ansiedad, peor calidad de vida y distorsiones en 

cuanto a la autoimagen. Por otro lado, en comparación con los padres de los participantes 

sanos, los padres de los participantes con NF1 mostraron una mayor preocupación sobre la 

calidad de vida, la sociabilidad, el rendimiento escolar y la capacidad de atención de sus hijos. 

En definitiva, en los niños y adolescentes afectados de NF1 el funcionamiento psicológico, el 

comportamiento, la autoimagen y la calidad de vida se encuentran comprometidos. Después 

de haber obtenido estos resultados, recomiendan que los servicios de salud tengan en cuenta 

las dificultades asociadas a la NF1 y se diseñen programas de rehabilitación con el objetivo 

de aumentar las habilidades interpersonales de dichos pacientes para mejorar su calidad de 

vida promoviendo conductas adaptativas (45).  

 

Neurofibromatosis tipo 2 
 

En la NF2 hay una predisposición a desarrollar tumores en el SNC, SNP y lesiones 

oftalmológicas por lo que la actividad psicomotora es probable que se vea afectada. Asimismo, 

la NF2 está asociada a una pérdida auditiva progresiva y sordera eventual debido al desarrollo 

de schwannomas vestibulares benignos y bilaterales además de presentar una morbilidad 

temprana debido a la ubicación anatómica y los múltiples schwannomas vestibulares. Debido 

a la pérdida auditiva menciona, la NF2 causa a los pacientes y a sus familiares un fuerte 

impacto en el transcurso de sus vidas. Por ello, las personas afectadas por dicha enfermedad 

presentan factores estresantes significativos por las dificultades de comunicación, aislamiento 

social, disminución del apoyo social, desempleo, separación de personas allegadas, etc. Por 

todas estas razones, es usual que los pacientes con NF2 presenten un nivel alto de estés y 

síntomas depresivos (29,46).  

Debido a las diferentes etapas de progresión de la NF2 conllevan a diversas 

repercusiones físicas, sensoriales y psicológicas. Es por ello que el equipo de profesionales 

sanitarios deberá atender a las familias con NF2 para mantener un equilibrio en sus vidas 

integrando la posible discapacidad (29).  
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5.1.8 Papel de la enfermería en el cuidado de pacientes y familiares 
con Neurofibromatosis 

 

Para poder proporcionar mejores resultados en la atención es importante una atención 

individualizada para los niños y familias. Normalmente estos tipos de trastornos genéticos son 

manifestados durante la infancia y con progresión a lo largo de la vida presentando un 

transcurso impredecible, requiere de habilidades evaluativas astutas de enfermería además 

de una cooperación interdisciplinaria integral y continua (3).  

Desde el momento del diagnóstico hasta el proceso asistencial de los pacientes con 

NF1, así como sus familiares, las enfermeras tienen un papel muy importante en el equipo 

interdisciplinario. Debido al proceso de esta enfermedad, las enfermeras son capaces de 

proporcionar los cuidados necesarios a estas personas en cualquier entorno, por ejemplo, 

desde una UCI neonatal o la primera revisión de un niño sano. Es importante que las 

enfermeras empleen sus habilidades tratando así de identificar los síntomas de NF que 

puedan llevar a la sospecha de un diagnóstico de NF (3).  

Además, las enfermeras pueden trabajar con niños en clínicas especializadas 

(genética médica, neurológica, dermatología, gastrointestinales, cardiología o endocrinología) 

donde normalmente los niños son tratados por una complicación subyacente de la NF. En 

este caso, el papel de enfermería estará centrado en el manejo de los síntomas, prevención 

de las complicaciones, atención centrada en la familia y la educación  (3). 

Respecto a la atención sanitaria a domicilio, las enfermeras deberán establecer un 

plan de cuidados adaptándolo a las necesidades que requiera cada niño (3).  

En el caso de que los niños acudan a través de atención aguda, requerirán de gran 

variedad de cuidados debidos a los diagnósticos al ingreso ya que pueden ir desde una gripe 

hasta el tratamiento de tumores o cuidados pre/postoperatorios (3). 

La enfermería escolar tiene un papel muy importante ya que deberán colaborar con 

los maestros del aula para detectar posibles deficiencias en el habla y el lenguaje pudiendo 

establecer juntamente con los padres un plan de atención permitiendo que el niño pueda 

seguir desarrollándose académicamente (3). 

En cuanto al manejo del dolor que puedan padecer los pacientes con esta enfermedad, 

las enfermeras evaluaran el nivel de dolor que padezcan debido a un dolor secundario a la 

enfermedad o debido a una intervención quirúrgica u ortopédica. El primer paso en el 

tratamiento del dolor consiste en establecer el nivel del dolor siendo indispensable el uso de 

instrumentos de evaluación de la intensidad de este, adecuándolos a la edad de los pacientes. 

Una vez obtenido esta evaluación permitirá orientar la decisión sobre la medicación para tratar 

el dolor. Además, se ha podido demostrar que las intervenciones farmacológicas como la 

distracción son efectivas para reducir la ansiedad y el dolor como, por ejemplo, con música, 
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juguetes, dispositivos electrónicos (dependiendo de la edad del paciente) (3).  

Es importante respetar las perspectivas de los padres, así como incluir y animar a que 

participan en el cuidado del niño, siendo esto de gran ayuda para disminuir el miedo o la 

ansiedad que puedan padecer los pacientes. Además, proporcionar una buena educación 

familiar, apoyo emocional y orientación temprana podrá ayudar a las familias a enfrentarse de 

manera más efectiva a la enfermedad induciendo así a una mejoría en los resultados para los 

pacientes (3).  

 

5.2 Programas educativos anteriores  
 

CogmedRM (Programas para NF1) 
 

Se realizó un estudio cuyo objetivo era evaluar la viabilidad y eficacia de un programa 

de entrenamiento de memoria de trabajo (WM) computarizado y basado en el hogar en niños 

que padecen NF1, llamado CogmedRM. 31 niños con una media de edad entre 8 y 15 años 

fueron evaluados para participar, 27 de ellos presentaron dificultades en la memoria de trabajo 

por lo que participaron en el programa de entrenamiento CogmedRM. Los niños que 

cumplieron con los criterios de elegibilidad completarían dicho programa durante 9 semanas, 

la tasa de cumplimiento fue del 69% donde los participantes completaron 19,7 de las 25 

sesiones prescritas (47). 

Se evaluaron los cambios previos y posteriores en las medidas de atención y memoria 

de trabajo basadas en el desempeño y las calificaciones del funcionamiento ejecutivo 

completadas por los padres (47).  

Los participantes demostraron mejoras en la memoria a corto plazo, la atención y el 

funcionamiento ejecutivo. Los resultados demuestran que los programas de memoria 

computarizados en el hogar pueden ser factibles y eficaces para niños con NF1 y déficits 

cognitivos (47).  

 

Grupo de apoyo de internet (ISG) 
 

Por otra parte, se ha realizado un estudio piloto sobre un grupo de apoyo de Internet 

(ISG) para padres de niños con NF1 en el cual se investigó la viabilidad y eficacia de dicho 

grupo. Los padres fueron reclutados a través de correo electrónico completando un 

cuestionario donde se evaluaba el apoyo social, la autoeficacia, la depresión y la ansiedad, 

finalmente el ISG fue constituido por padres de 33 familias (29 madres y 4 padres). Se hicieron 

8 sesiones semanales de chat de 90 minutos además de un foro de discusión abierto 24 horas 

durante dichas semanas. El seguimiento fue realizado después de la intervención y 3 meses 
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después de realizar el ISG. Se pudieron observar que las calificaciones de apoyo emocional 

en 21 padres aumentaron, pero no hubo cambios en autoeficacia, depresión o ansiedad. 

Respecto a la satisfacción de los padres fue bastante alta, pero hicieron alusión a que las 

sesiones de chat no se realizaron en los momentos más oportunos teniendo una participación 

menor. La conclusión fue que los ISG pueden ser un método factible y potencialmente eficaz 

para brindar apoyo a los padres de niños con NF1. La mejora propuesta fue que hubiese 

varias sesiones de chat semanales en varios días y horarios mejorando así la accesibilidad y 

la participación (48). 

 

Terapia de Aceptación y Compromiso (ACT)  
 

La Terapia de Aceptación y Compromiso (ACT) abordando el dolor crónico ayuda a 

las personas en sus relaciones con sus padres y actividades diarias. Se realizó un estudio 

sobre un breve taller de ACT en pacientes con NF1, adolescentes y jóvenes adultos de 12 a 

21 años, y sus padres. Dicho taller de 2 días estaba constituido por 10 adolescentes y 7 

padres. En el estudio se realizó el taller de 2 días, un refuerzo telefónico al mes después de 

la intervención y medidas posteriores al tratamiento completadas por correo electrónico 3 

meses después. La satisfacción de dicho taller fue moderada- alta, además, en el análisis del 

taller se ha podido observar cómo los pacientes y padres informaron de una disminución 

significativa del dolor desde su inicio y a los 3 meses posteriores. Además, los padres hicieron 

alusión a una mayor aceptación del dolor por parte de sus hijos, pero no hubo cambios en la 

capacidad funcional o estado de ánimo. Gracias a los hallazgos de dicho estudio, consideran 

factible una intervención grupal breve de ACT que ayude a los pacientes con NF1 a sobrellevar 

su dolor crónico (49).  

 

Children´s at Home (CH) 
 

Children´s at Home (CH) consiste en un sitio web de redes sociales dedicado a padres 

de adolescentes con NF1. Se realizó un estudio para evaluar la CH de forma cualitativa en 3 

momentos distintos. Los participantes informaron sobre la necesidad de dicha web para 

romper su aislamiento, conectarse con otras familias y poder recibir información precisa, así 

como consejos y apoyo de otras personas que se enfrentan a una situación similar. Después 

de que crearan narraciones visuales de evaluación de intervención/ prevención en video sobre 

tener un adolescente con NF1, los participantes valoraron la oportunidad de hablar sobre las 

dificultades y desafíos a los que se someten con NF1 y su viaje desde el diagnóstico. Además, 

los pacientes informaron conectarse con otros padres de niños con Nf1 por primera vez, 

pudiendo compartir experiencias generando una sensación de normalidad.  (50) 
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Dicho estudió cualitativo demostró una disminución en la sensación de aislamiento, 

proporcionó alivio al poder hablar sobre la NF1 sin tener que explicar esta misma, permitió la 

adquisición de nuevos conocimientos y la oportunidad de abordar problemas no médicos de 

la NF1 que nunca se habían hablado en la clínica, y pudo ayudar a los participantes a poner 

en práctica sus vidas en perspectiva (50).  

Por lo tanto, la CH permitió a los padres de adolescentes con NF1 superar el 

aislamiento previo y ponerse en contacto por primera vez con otras familias en situaciones 

familiares (50).  

 

Programa de Respuesta de Relajación y Resiliencia para sordos NF2 
(d3RP-NF2) (Programas para NF2) 

 

Se ha llevado a cabo un estudio cuyo objetivo fue la mejoría de los síntomas asociados 

a la NF2 después de una serie de intervenciones psicosociales a través del programa mente-

cuerpo. Dicho programa tenía como objetivo aumentar la resiliencia emocional y consistió en 

8 sesiones semanales con una duración de 90 minutos impartidas por un psicólogo 

experimentado en el entrenamiento mente- cuerpo. Se pudo observar gracias al estudio que 

el programa mente-cuerpo realizado en vivo adaptado a adultos con NF2 sordos llamado 

Programa de Respuesta de Relajación y Resiliencia para sordos NF2 (d3RP-NF2) mejoró 

significativamente la calidad de vida y la resiliencia en comparación con el grupo control de 

educación para la salud llamado Health Enhancement Program for Deaf NF2 (dHEP-NF2). El 

objetivo de estudio comparativo de estos dos programas fue probar los efectos sobre la 

depresión y el estrés percibidos por los pacientes debido a su enfermedad.  (46) 

En el programa d3RP-NF2 45 pacientes con NF2 y pérdida auditiva fueron asignados 

al azar, midieron su depresión y estrés al inicio y posteriormente a la intervención, así como 

un seguimiento a los 6 meses. En este programa los pacientes se vieron sometidos a través 

de video en vivo, gracias a la plataforma Skype, con asistencia de Communication Access 

Realtime Translation (CART) donde el  psicólogo impartió el contenido de las sesiones: mejora 

del desarrollo personas a través de psicología positiva, habilidades de resiliencia como la 

respiración profunda y conciencia de escaneo corporal para provocar relajación, atención 

plena, pensamiento adaptativo y hacer frente a las complicaciones de la enfermedad como 

sordera, desafíos sociales e inmovilidad. Además, se proporcionó un manual a todos los 

pacientes para que lo pudieran usar en sus hogares durante las sesiones y un CD con 

grabaciones de las habilidades de resiliencia aprendidas en dichas sesiones con el objetivo 

de ayudar en la práctica de relajación en el hogar (meditación guiada) durante 

aproximadamente 20 minutos al día durante todo el curso del estudio. Los participantes 

debían completar un registro diario y los métodos que practicaban (46).   



32 

 

Por otro lado, en el programa control, dHEP-NF2 se proporcionó psicoeducación a los 

pacientes en relación con los factores estresantes de NF2 como la sordera y el aislamiento 

social. En este programa se les proporcionó un manual del programa, pero no se le asignaron 

ejercicios en el hogar (46).  

En cuanto a la recogida de las evaluaciones, fueron recolectadas a través de correo 

electrónico de forma segura durante la intervención, posteriormente a ella y en el seguimiento 

a los 6 meses. Estos registros fueron de forma semanal donde los pacientes incluían 

información sobre su participación en las habilidades de obtención de respuestas de relajación 

(RR) y habilidades de apreciación (46,51).  

Los resultados comparativos evidenciaron que el programa virtual mente- cuerpo 

d3RP-NF2 mostró en los pacientes con NF2 que padecen sordera una disminución sobre el 

nivel de depresión y ansiedad a diferencia del programa control basado solo en 

psicoeducación. En ambos programas se pudieron ver mejoras significas hasta después del 

programa en: gratitud, apoyo social percibido, mindfulness, afrontamiento percibido, pero no 

hubo una mejora significativa en el optimismo. En cuanto al afrontamiento percibido, el apoyo 

social y la gratitud hubo mayor mejoría en los pacientes asignados al d3RP-NF2. Los 

resultados obtenidos mostraron una asociación significativa entre la frecuencia de práctica 

domiciliaria de las habilidades para obtener RR y la calidad física a los 6 meses de 

seguimiento. Como conclusión, el d3RP- NF2 mostró una mejoría mantenida en el tiempo de 

diferentes dimensiones de resiliencia (46,51,52).  

  

Resilient Youth with NF (RY-NF) 
 

El programa de videoconferencia mente- cuerpo para jóvenes que padecen NF, 

llamado Resilient Youth with NF (RY-NF) fue comparado a través de un ensayo piloto simple 

ciego con un control educativo experimental llamado Health Education for NF (HE-NF) (53).  

Participaron 51 adolescentes, con una media de edad entre 12-17 años, los cuales 

fueron aleatorizados en intervención o control educativo experimental. Como resultados 

primarios fueron la salud física y la calidad de vida psicológica; como resultados secundarios 

fueron la calidad de vida de las relaciones sociales, la ambiental, depresión, ansiedad 

intensidad del dolor y la interferencia de este dolor. A los 6 meses fueron recogidas las 

evaluaciones posteriores al tratamiento (53).  

45 adolescentes, el 88%, completaron el programa y 37 adolescentes, el 82% 

completaron el seguimiento de 6 meses. Los resultados mostraron una alta satisfacción, pero 

el RY-NF mostró mejoras significativas desde el inicio hasta después del tratamiento en la 

calidad de vida de la salud física, psicológica, relaciones sociales y ambiental, habiendo 

mejoras clínicamente significativas mantenidas durante el seguimiento.  (53) 
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El RY-NF demuestra la viabilidad y factibilidad además de demostrar una mejora 

mantenida en la calidad de vida. Los adolescentes se muestran receptivos por lo que pueden 

beneficiarse del aprendizaje de habilidades de resiliencia en grupos a través de video en vivo 

(53).  

 

Escuela de Madres y Padres 
 

La Escuela de Madres y Padres consiste en un programa preventivo-formativo 

elaborado y facilitado por la Asociación de Afectados de Neurofibromatosis ubicada en Madrid. 

En dicho programa se proporcionan pautas para abordar los problemas que aparecen en la 

infancia en pacientes que padecen NF. Con ello han pretendido que fuera una guía para 

madres y padres que pueden encontrarse en situaciones en las que no saben cómo abordar 

las diferentes dificultades que puedan darse a la hora de educar a un niño/a que presenta 

dicha enfermedad. Consideran que la intervención con padres es fundamental en el proceso 

del desarrollo de los niños con NF, así como con sus hermanos (54).  

El programa fue constituido por 9 sesiones de 90 minutos cada una en las cuales se 

fueron abordando diferentes temas para poder aportar los conocimientos y actitudes positivas 

ante el desarrollo de sus hijos con esta enfermedad. También se trataron las posibles 

dificultades generadas por la NF proporcionando así un espacio libre y seguro para el 

desahogo emocional (54).  

En una conversación personal con María Fernández Gómez, psicóloga de la 

Asociación de Afectados de Neurofibromatosis, ha puesto en mi conocimiento que dicho 

programa se realizó en 2011-2012, se hicieron dos ediciones, mediante una plataforma online 

todo ello gracias a una subvención del Estado. La población a la cual fue dirigido fue a familias 

con NF captadas a través de difusión en redes sociales, demandas/consultas que hacían los 

familiares a la asociación y que podían beneficiarse del programa. Dicho programa fue 

publicado a través de la propia web de la asociación. En cuanto a la inscripción, las familias 

solicitaban inscribirse al programa y posteriormente daban acceso a la plataforma online 

desde la cual se impartía este mismo.  

En ambas ediciones el objetivo educativo generar fue mejorar la calidad de vida de las 

familias. En la primera edición (2011) se abordaron aspectos psicosociales de la NF, 

autocontrol emocional, autoestima, dificultades del aprendizaje y técnicas de estudios. En la 

segunda edición (2012) se abordó el ansiedad y estrés, habilidades sociales, la inteligencia 

emocional y la comunicación asertiva.  

Actualmente ya no se imparte dicho programa por diversas razones como la dificultad 

en la adherencia en dichos programas debido a que las familias se acuerdas de la enfermedad 

cuando hay problemas y/o dificultades, pero cuando no están presentes estos mismos 
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necesitan las familias alejarse de ese entorno siendo un método de evasión. Además, la 

asociación llegó a un punto que necesitaban priorizar la atención individual en ciertas 

situaciones por falta de personal sanitario, anteriormente y en la actualidad sigue habiendo 

dos psicólogas en el centro. Por otro lado, y no menos importante, se acabó la subvención 

que les fue proporcionada por lo que no podían mantener la plataforma online desde la cual 

se impartía el programa. 

 

Programa de Intervención Neurocognitiva en niños con NF1.  
 

Los niños y niñas que padecen NF1 presentan diversos problemas neurocognitivos 

asociados a dicha enfermedad, hasta un 80% de los afectados padecen trastornos del 

aprendizaje, un 40-60% TDAH y el 4-8% pueden presentar discapacidad intelectual. Además, 

los afectados de NF1 pueden presentar déficits en habilidades visoespaciales y problemas en 

funciones motoras. Es por ello que dichos niños frecuentemente tienen problemas en el 

ámbito académico y en la socialización. Si se trata adecuadamente estas dificultades 

cognitivas y los trastornos del aprendizaje se evitará en gran medida que persistan en la edad 

adulta disminuyendo así el impacto negativo en la calidad de vida a futuro (55).  

Estos problemas vienen a ser tratados con fármacos, pero si se dejan de administrar 

pueden cesar sus efectos. Los problemas psicoeducativos asociados a la NF1 pueden ser 

tratados con resultados óptimos por lo que actualmente existen guías y métodos como 

técnicas de intervención educativa que tratan algunos de estos problemas de forma general, 

sin haber una metodología específica aplicada en los casos de NF1 (55).  

Por estas razones el Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona ha diseñado un 

Programa de Intervención Neurocognitiva en niños con NF1 cuyo objetivo es ayudar a mejorar 

su calidad de vida, así como su futuro. En cuanto a su metodología, pretenden realizar un 

abordaje multimodal teniendo en cuenta el contacto directo con el niño/a planteando una 

intervención de reeducación precoz de procesos cognitivos básicos como en los aprendizajes 

académicos. Además, se establecerá un contacto continuo con la escuela y la familia, 

implicando y educando a los profesores y padres en el manejo conductual del niño. Gracias a 

este estudio y los resultados obtenidos, se podrán desarrollar pautas para las familias y los 

centros educativos para poder mejorar el rendimiento académico de las personas afectadas 

con NF1, así como favorecer la inserción laboral en el futuro de estas personas (55,56).  

En primer lugar, el primer objetivo de este estudio es evaluar y definir el fenotipo 

cognitivo y conductual en una muestra de pacientes con NF1 para poder saber cuáles son los 

procesos cognitivos primarios que interfieren en el rendimiento académico. El segundo 

objetivo es realizar una intervención precoz de las dificultades objetivadas orientado al propio 

paciente (autoinstrucciones, planificación, control atencional, grafismo, lectura, compresión 
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lectora y cálculo), asesoramiento a padres en el manejo conductual y asesoramiento escolar 

de los programas individuales aplicables en el aula (56). 

En cuanto a la población de estudio está definida por todo paciente diagnosticado de 

NF1 entre 6 y 16 años de edad. Se prevé conseguir una muestra de 70 pacientes y 70 

controles, cuya captación se hará a través de los diagnósticos de NF1 obtenidos en la unidad 

de Enfermedades Neurocutáneas del Hospital Sant Joan de Déu (Barcelona) y el Hospital de 

Sant Pau y la Santa Creu. Se seleccionarán a los pacientes candidatos para entrar en el 

programa de evaluación y rehabilitación neurocognitiva en base a unos criterios de inclusión 

y exclusión. En cuanto a la evaluación, se usará el programa SPSS versión 22 para demostrar 

la eficacia de la rehabilitación neurocognitiva antes de esta misma y otra después de recibir 

la rehabilitación, por lo que ambas finalmente serán comparadas y analizadas (56).  

Respecto al plan de trabajo, tendrá una duración de 3 años. En el primer año se 

realizará la selección, evaluación neuropsicológica y la distribución de grupos de forma 

aleatoria. Además, se realizará la intervención neurocognitiva directa al niño 1 vez por 

semana, a la familia (manejo conductual) 1 vez al mes y la intervención escolar mediante 

asesoramiento académico 1 vez al trimestre. En este año por último se realizará la 

revaloración del niño. En el segundo año se repetirá lo realizado en el primer año, pero con 

nuevos sujetos. En el tercer año se analizarán los datos obtenidos y se procederá a realizar 

presentaciones de estos mismos en congresos, asociaciones, etc. (56).  

Este proyecto pretende detectar las alteraciones neurocognitivas y los resultados 

obtenidos de la intervención mediante el programa descrito. La propuesta de abordaje ofrecida 

para el futuro de estos niños es de vital importancia en el tratamiento de las alteraciones 

cognitivas en pediatría cuyo objetivo es minimizar el impacto que estas puedan tener en la 

calidad de vida (56).  

 

5.3 Psicopedagogía, herramientas en el proceso de aprendizaje  
 

La NF es variable en cuanto a su sintomatología, evolucionando de manera distinta en 

cada individuo por lo que las características psicológicas asociadas también pueden ser 

diferentes en cada persona. Sin embargo, en todos los afectados se ha podido ver ciertas 

dificultades de aprendizaje siendo el foco de atención y preocupación tanto en los padres 

como en los profesores (12).  

Las Dificultades de Aprendizaje (DA) que manifiestan los afectados de esta 

enfermedad pueden llegar a ser similares a las que pueden presentar otros niños no afectados 

de NF, pero sí con DA. Cuando estas DA que padecen los niños afectados de NF se 

confirman, se convierten en un derecho y deber de implantar un programa educativo cuyo 

propósito sea proporcionar un aprendizaje adecuado a las necesidades de dichos niños (12).  
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Para poder establecer un programa educativo en este ámbito, es necesario que se 

conozcan las manifestaciones clínicas de la enfermedad, así como las principales 

características psicológicas y, a partir de esto, organizar las intervenciones psicopedagógicas 

(12).  

Por lo tanto, las características psicológicas propias de la NF (sobre todo NF1) y las 

sugerencias generales de intervención aplicables en el trabajo educativo diario serán 

aportadas en el Anexo 3.  

 

5.4 Asociación de Neurofibromatosis 
 

La Asociación de Afectados de Neurofibromatosis (AANF) fue fundada en 1997 siendo 

la única entidad de ámbito nacional que cuenta con profesionales especializados en NF. La 

AANF cuenta con dos psicólogas y un trabajador social con formación específica en esta 

patología cuyos servicios son ofrecidos de forma gratuita sin tener en cuenta la edad, sexo, 

nacionalidad, lugar de residencia, etc. Por ello, dicha asociación atiende consultas en el 

extranjero, sobre todo en países de Latinoamérica, ofrecidas de forma telefónica, presencial 

u online abordando así las necesidades de los afectados (57).  

Los servicios ofrecidos de forma gratuita por la AANF son los siguientes: 

• Servicio de atención y orientación de la NF.  

Dicho servicio es el más demandado y lleva en funcionamiento desde que se fundó la 

AANF. Supone la primera toma de contacto con esta patología, se atienden todas las 

consultas y se ofrece orientación en cuanto a las dudas relacionadas con NF 

(asesoramiento sobre la NF y sus complicaciones, orientación al paciente y familiares, 

información sobre profesionales especializados) permitiendo que los pacientes y 

aumenten la sensación de control de esta enfermedad y se ofrece ayuda para manejar 

las emociones en el momento del diagnóstico (57). 

• Servicio de intervención psicológica de la Neurofibromatosis.  

Permite abordar la necesidad de apoyo psicológico gracias a especialistas en dicha 

patología. En dicho servicio se realiza terapia psicológica individual, de pareja y 

familiar de forma presencial o online. Además, ofrecen orientación y asesoramiento a 

centros educativos que tienen alumnos que padecen esta enfermedad y a otros 

recursos psicosociales toman contacto con afectados de NF. También publican 

contenido psicosocial en la revista INFórmate en la web de la asociación (57). 

• Servicio de Orientación Social  

El Trabajador Social, de manera individual con cada persona, ofrece trabajar aquellas 

habilidades y recursos personales que permitan mejorar su vida. También ofrece 

orientación a los servicios sociales sobre el impacto que conlleva el padecimiento de 
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NF para abordarlo (57).  

• Canal de segunda opinión de la Neurofibromatosis.  

Un genetista clínico y un oncólogo pediátrico especializados en NF colaboran en 

cuanto a la derivación de casos médicos complejos evaluándolos, diagnosticándolos 

y orientar a los pacientes y familiares (57).  

Por otro lado, en la AANF desarrollan diversas actividades como: una revista 

cuatrimestral llamada INFórmate desarrollada desde hace 19 años informando a los afectados 

de NF y profesionales sociosanitarios sobre esta patología, Congreso nacional de 

Neurofibromatosis de forma anual donde participan profesionales especializados en NF para 

los pacientes puedan trasladas sus dudas, Webinarios siendo una plataforma digital de 

formación y concienciación sobre la NF a través de charlas, actividades de captación de 

fondos (mercadillos benéficos, microdonaciones, colaboraciones con entidades, venta de 

lotería), campañas de sensibilización en días internacionales (17 de mayo NF1 y 22 de mayo 

NF2), participación en ensayos clínicos, diversas publicaciones (guías, trípticos, folletos, 

cuentos), a través de una aplicación contactan con los asociados, realizan voluntariados y, 

además, colaboran con el Instituto de Investigación Germans Trias i Pujol recogiendo 

muestras para realizar diversos estudios (57). 

La AANF estima que en España hay entorno a 15.000 pacientes afectados de NF y 

aproximadamente 2 millones y medio en todo el mundo. Esta asociación está constituida por 

1.795 asociados/as (57).  

Las diversas características que se dan lugar por padecer NF, así como sus 

complicaciones, producen en los pacientes y familiares situaciones de gran frustración, 

angustia, soledad e incertidumbre. Todo ello puede ocasionar trastornos psicológicos y 

problemas de integración por ello es necesario un apoyo adecuado y profesional para 

minimizar estos riesgos sobrellevando la enfermedad. Esta asociación atiende a dichas 

necesidades mejorando así la calidad de vida de las personas afectadas de NF y sus 

familiares. Gracias a esta asociación se ha podido dar a conocer esta enfermedad poco 

frecuente no sólo a pacientes y a familiares, sino a profesionales de otros ámbitos que pueden 

llegar a estar involucrados en distintas dimensiones de los afectados (57).  

En el Anexo 4 se ha cumplimentado el Dosier Institucional de la AANF.  
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5.5 Justificación 
 

La enfermedad de Neurofibromatosis (NF) pertenece a un grupo de trastornos 

genéticos que provocan tumores en el sistema nervioso (SN) además de otras anomalías 

como alteraciones cutáneas. La NF1 es uno de los trastornos genéticos más frecuentes 

presentando un mayor riesgo de padecer tumores malignos, el 80% de los pacientes 

presentan dificultades en el aprendizaje y el 60% presentan déficit de atención o 

hiperactividad. La NF2 tiene una menor prevalencia, pero una significativa morbilidad, la 

Schwannomatosis ocasiona un considerable dolor en los pacientes.  

A todo ello, se le suma la diferencia en la calidad de vida, angustia, resiliencia y dolor 

con otros pacientes que padecen otro tipo de enfermedades crónicas como el impacto 

psicosocial que supone esta enfermedad. Además, en los padres de los niños afectados de 

NF se ve alterada la vida laboral, social y personal. 

El trastorno genético en NF1 está provocado por una mutación en el cromosoma 17 o 

gen NF1 el cual regula la producción de neurofibromina que actúa como supresor tumoral 

principalmente en la epidermis, el esqueleto y el SNC. EL gen NF2 se encuentra localizado 

en el cromosoma 22, encargado de la producción de una proteína llamada merlina o 

schwanomina que también actúa como supresor tumoral. La detección de mutaciones en los 

genes resulta muy útil debido a que los criterios diagnósticos en la NF1 no se presentan en 

algunos niños menores de 8 años y, en muchos de los casos diagnosticados de NF2 no 

cumplen los criterios diagnósticos de la enfermedad hasta los 30 años. Con un diagnóstico 

precoz y sus respectivas posibilidades de intervención biopsicosocial la calidad de vida puede 

mejorar en los afectados de NF.   

Las complicaciones de la NF1 son principalmente trastornos neurocognitivos, 

conductuales y psiquiátricos como dificultades en el aprendizaje, disfunción ejecutiva, TDAH, 

estado de ánimo depresivo o ansiedad. Respecto a la NF2, hay una predisposición a 

desarrollar tumores en el sistema nervioso y lesiones oftálmicas, por lo que la actividad 

psicomotora se ve afectada. Además, el desarrollo de schwannomas vestibulares en la NF2 

ocasiona una pérdida auditiva progresiva y una morbilidad temprana debido a la ubicación 

anatómica. Por ello, estas personas presentan factores estresantes y ánimo depresivo 

ocasionados por las dificultades de comunicación, aislamiento social, disminución de apoyo 

social…  

El fuerte impacto ocasionado en el transcurso de las vidas de los pacientes afectados 

como de los familiares por la propia enfermedad, además de las complicaciones que subyacen 

a esta, son el motivo por el cual se justifica la decisión de desarrollar un Proyecto Educativo 

que busca la mejora en la calidad de vida de estas familias. Muchos niños frecuentemente 

tienen problemas en el ámbito académico y en la socialización que, mediante una enseñanza 
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de conocimientos y herramientas a padres y/o tutores de pacientes afectados de NF, se 

evitarán en gran medida que persistan en la edad adulta disminuyendo así el impacto negativo 

en la calidad de vida a futuro, así como la mejora en el afrontamiento de la enfermedad, la 

reducción del impacto psicosocial, el nivel de estrés y ansiedad.  
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6. Proyecto educativo 

  

6.1 Población y captación 
 

6.1.1 Población diana 
 

La población a la que va dirigida este proyecto educativo es a los tutores, padres o 

familiares próximos que quieran participar tanto de menores de edad o mayores de edad que 

estén incapacitados.  

La NF1 es uno de los trastornos genéticos más frecuentes teniendo una prevalencia 

aproximada de uno por cada 3.500 nacidos vivos (10) mientras que la NF2 y 

Schwannomatosis la frecuencia de presentación de dichas enfermedades son similares y han 

sido calculadas en un caso por cada 30.000-40.000 nacidos vivos  (5,11). Debido a la 

frecuencia de presentación de los 3 tipos de NF, se realiza una aproximación estimada de los 

pacientes afectados en la Comunidad de Madrid cuya población es de 6,750 millones de 

personas en 2022 (58). Habrá aproximadamente 1.930 personas afectadas de NF1, en cuanto 

a la NF2 habrá entre 168-225 personas afectadas y 168 personas que padecen 

Schwannomatosis. Aproximadamente 2.300 personas en la Comunidad de Madrid padecen 

NF.  

Partiendo del número de pacientes estimados en Madrid, se intentará llegar a casi toda 

la población, pero de momento reclutaremos a 100 personas dado nuestras posibilidades 

actuales.  

El número total de participantes será de 100 personas, pero se separarán en 4 grupos 

de 25 personas cada uno permitiendo un ambiente cómodo para que puedan compartir sus 

vivencias, incertidumbres y el programa educativo sea más eficaz. Las sesiones serán 

realizadas en horario de mañana o de tarde dando opción a los participantes a elegir el turno 

además de la posibilidad de acudir a las sesiones dos días a la semana con el fin de que la 

población se pueda adaptar según su vida personal y laboral. Por lo tanto, 2 grupos serán de 

mañana y 2 grupos de tarde, los martes y los jueves.  

Los criterios de inclusión, condiciones que debe tener la población diana para poder 

inscribirse al programa educativo, son:  

• Los pacientes deben estar diagnosticados de NF  

• Los familiares deben tener un familiar de 1er o 2º orden que padezca esta 

enfermedad  

• Las personas que no sean familiares de los pacientes/ tutores deben convivir 

con él o atenderle con frecuencia.  

• Los pacientes deben pertenecer a servicios de Neurología, Neurocirugía y 
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Dermatología 

 

6.1.2 Captación 
 

La captación de la población diana se realizará mediante carteles (ver Anexos 6 y 7) 

mediante la colaboración del Servicio de Neurología del Hospital Universitario Niño Jesús y la 

Asociación de Afectados de Neurofibromatosis de Madrid. Serán expuestos en la Unidad de 

Neurología, Neurocirugía y Dermatología del Hospital Universitario Niño Jesús y además, en 

la Asociación de Afectados de Neurofibromatosis. También serán colocados en el Servicio de 

Neurología del Hospital Gregorio Marañón y La Paz.  

Por otro lado, para poder obtener un listado de las familias afectadas de NF la 

Asociación de Afectados de Neurofibromatosis y el Hospital Universitario Niño Jesús deberán 

entregar a las familias una autorización para el uso de datos personales cuya finalidad será 

poder abarcar al mayor número de familias ofreciéndoles así dicho programa educativo (ver 

Anexo 8). 

Los familiares y/o pacientes interesados deberán mandar un correo al email o llamar 

al número de teléfono que aparecen en los carteles. Además, deberán ser informados los 

profesionales sanitarios que trabajen en el Hospital Universitario Niño Jesús, Gregorio 

Marañón, La Paz y de la Asociación de Afectados de Neurofibromatosis sobre dicho programa 

educativo para poder comunicarlo a los pacientes y familiares durante las consultas o 

ingresos. Según la disponibilidad de plazas y el número de participantes se crearán los 4 

grupos en horario de mañana y tarde, los martes y jueves.  

Una vez hayan contactado con nosotros los familiares, tutores y pacientes interesados, 

serán respondidos mediante un correo electrónico con información detallada sobre las 

sesiones educativas, así como el lugar donde se impartirá el programa educativo. Además, 

serán enviadas las inscripciones (ver Anexo 9) para que puedan apuntarse a las sesiones. 

Una vez se hayan inscrito en el programa, se les enviará un correo de verificación de la 

matriculación en este.  

Mediante los recursos utilizados, así como su colocación en dichos lugares permitirá 

una mayor visualización de dicho programa consiguiendo así una difusión entre la población 

diana. Los docentes que impartirán las sesiones educativas serán dos enfermeras 

especialistas en pediatría, dos psicólogos especialistas sobre la enfermedad de NF y dos 

trabajadores sociales que hayan trabajado anteriormente con familias afectadas de NF. A 

estos profesionales se les ofrecerá participar en dicho programa siendo así reclutados de 

forma voluntaria mediante la Asociación de Afectados de Neurofibromatosis y en los servicios 

de los hospitales mencionados.  
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6.2 Objetivos 
 

6.2.1 Objetivos generales 
 

Aumentar la calidad de vida de los pacientes a través de una mejora en el conocimiento 

de los familiares y/o tutores sobre diferentes aspectos de la enfermedad NF. Además, se 

querrá conseguir el mejoramiento en la vida de los familiares y/o tutores. 

 

6.2.2 Objetivos específicos 
 

Los objetivos específicos están relacionados con las tres áreas del aprendizaje.  

➢ Objetivos de conocimiento:  

• Al finalizar el proceso docente los familiares y/o tutores sabrán explicar en 

qué consiste la enfermedad de Neurofibromatosis. 

• Los familiares y/ tutores sabrán identificar los diferentes síntomas 

asociados a la enfermedad. 

• Los familiares y/o tutores identificarán las complicaciones de la NF. 

• Los familiares y/ tutores conocerán los posibles tratamientos actuales. 

• Los familiares y/ tutores conocerán los programas complementarios para 

NF herramientas para NF 

• Los familiares y/o tutores conocerán las dificultades de aprendizaje, así 

como las sugerencias de intervención para las personas afectadas de NF.  

• Los familiares y/tutores conocerán los cuidados necesarios que puedan 

ofrecer a los familiares afectados de NF. 

• Los familiares y/o tutores identificarán las fases de afrontamiento de la 

enfermedad. 

➢ Objetivos de habilidad:  

• Acabado el curso los familiares y/o tutores serán capaces de hacer frente 

a los problemas, complicaciones y situaciones críticas que los pacientes 

puedan tener aplicando los cuidados necesarios.  

• Los familiares y/o tutores demostrarán una mejoría ante el afrontamiento 

de la NF. 

• Los familiares y/o tutores serán capaces de poner en prácticas las 

sugerencias de intervención ante las dificultades de aprendizaje  

• Los familiares y/o tutores demostrarán la capacidad de trasponer las 

herramientas aprendidas en los pacientes ante posibles complicaciones.  
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➢ Objetivos de actitud o emocionales:  

• Los familiares y/o tutores expresarán sus sentimientos y preocupaciones 

sobre la calidad de vida de los pacientes, así como su vivencia propia.  

• Los familiares y/o tutores verbalizarán las dificultades que han tenido para 

afrontar la enfermedad.  

• Los familiares y/o tutores mostrarán seguridad y capacidad de asumir los 

problemas/ complicaciones. 

• Los familiares y/o tutores verbalizarán los beneficios de las sesiones del 

taller educativo.  

 

6.3 Contenidos 
 

Los contenidos que serán abordados en este proyecto educativo se encuentran 

recogidos en el siguiente listado:  

Presentación y exposición del cronograma  

Se hará una breve presentación de los docentes, así como una presentación de cada 

uno de los participantes de este taller. Además, se expondrá el cronograma de este proyecto 

educativo  

Introducción, conceptos sobre la enfermedad de Neurofibromatosis  

Se realizará un resumen de los diferentes conceptos que se quiere impartir sobre la 

enfermedad de Neurofibromatosis: en qué consiste, síntomas asociados a la enfermedad, 

complicaciones y los posibles tratamientos actuales y cuidados que pueden ofrecer.  

Puesta en común de sentimientos vividos y experiencias personales  

Los padres/ tutores pondrán en común sus sentimientos y preocupaciones sobre la 

vida de sus hijos o familiares. Además, hablarán sobre sus experiencias vividas reflexionando 

así sobre las diversas situaciones sintiéndose apoyados por el resto.  

Fases de afrontamiento de la enfermedad 

Proceso de afrontamiento de la enfermedad del familiar a su cargo y adquisición de 

las competencias para hacer frente a los diversos problemas que puedan surgir en el proceso 

de dicha enfermedad.  

Programas complementarios 

Se analizarán los diferentes programas que haya actualmente para mejorar la calidad 

de vida de los pacientes (CogmedRM, ACT, Programa de Respuesta de Relajación y 

Resiliencia para sordos NF2, Children´s at Home, RY-NF, Programa de Intervención 

Neurocognitiva en niños con NF1) 

Psicopedagogía, herramientas en el proceso de aprendizaje 
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Conocerán las dificultades de aprendizaje que presenten las personas afectadas de 

NF, así como las sugerencias de intervención para abordar estas de la mejor manera posible 

aumentando así la calidad de vida de los afectados.  

Cuidado del familiar afectado de la enfermedad NF 

Trasposición de las herramientas adquiridas para mejorar la calidad de vida del familiar 

afectado de dicha enfermedad.  

Desarrollo de habilidades  

Práctica y desarrollo de los conocimientos aprendidos ante diversas situaciones que 

se dan lugar durante el transcurso de la enfermedad.  

 

6.4 Sesiones, técnicas de trabajo y utilización de materiales  
 

6.4.1 Planificación general  
 

Para la consecución de este proyecto educativo serán desarrolladas las siguientes 

fases de la planificación general:  

• Formulación de los objetivos generales y los objetivos específicos del área de 

conocimientos, área afectiva y área de habilidades.  

• Realización de un listado con los contenidos a abordar en las diferentes 

sesiones.  

• Cronograma general del proyecto educativo, así como el número de 

participantes, docentes que impartan el taller educativo y el lugar de 

celebración.  

• Desarrollo de las sesiones. 

• Evaluación pre-sesión y post-sesión así como evaluación a largo plazo tras la 

realización del taller educativo. 

 

6.4.2 Cronograma general 
 

El proyecto educativo estará formado por un total de 5 sesiones cuya duración será de 

140 minutos, aproximadamente 2 horas y media, sin contar con las reuniones de los docentes 

al finalizar cada sesión para evaluar el desarrollo de estas mismas.  

• En la primera sesión se realizará un cuestionario pre-sesión donde se 

evaluarán los conocimientos que tendrán los participantes hasta ese momento. 

En la primera parte de la primera sesión se impartirá el contenido teórico 

trabajándose así el área cognitiva. En la segunda parte de esta sesión se 

dedicará al área afectiva.  
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• En la primera parte de la segunda sesión también se impartirá contenido teórico 

correspondiente al área cognitiva, además de abordar el área afectiva 

pertinente a estos conceptos. En la segunda parte de la segunda sesión 

también estará dedicada al área cognitiva trabajándose el desarrollo de 

habilidades adecuadas a los contenidos transmitidos. 

• La tercera sesión estará dedicada al área cognitiva, así como al desarrollo de 

habilidades.  

• La cuarta sesión básicamente estará centrada en el desarrollo de habilidades. 

• La quinta sesión corresponderá al cierre del taller educativo con una síntesis 

general, se entregará un manual teórico que recoja las herramientas que 

puedan poner en práctica, se realizará un intercambio de sensaciones, 

emociones y perspectivas sobre el taller educativo y, por último, los 

participantes realizarán dos cuestionarios post- sesión que evalúen los 

conocimientos adquiridos además de la satisfacción del taller realizado. 

Serán habilitados 4 grupos en dos días diferentes con la posibilidad de dos turnos 

distintos, en horario de mañana o de tarde con el fin de que los familiares y/o tutores puedan 

acudir al taller educativo en el horario que mejor les convenga según su disponibilidad.  

Una vez finalizadas las fases de captación e inscripción las sesiones serán impartidas 

durante el mes de mayo y junio, organizadas en los días 2, 4, 9, 11, 16, 18, 23, 25, 30 de 

mayo y 1 de junio. Cada sesión durará 140 minutos (sin contar con la reunión de los docentes 

para evaluar la sesión) por lo que el turno de mañana será de 10:30 a 13:00, el turno de tarde 

será de 17:30 a 20:00. 

Por lo tanto, el cronograma de las sesiones quedará planificado de la siguiente 

manera:  

 

 GRUPO 1: MARTES  

Turno de mañana  

10:30 – 13:00 

GRUPO 2: MARTES 

Turno de tarde 

17:30 – 20:00  

GRUPO 3: JUEVES 

Turno de mañana  

10:30 – 13:00 

GRUPO 4: JUEVES 

Turno de tarde  

17:30 – 20:00   

1º SESIÓN  02/05/2023 02/05/2023 04/05/2023 04/05/2023 

2º SESIÓN  09/05/2023 09/05/2023 11/05/2023 11/05/2023 

3º SESIÓN  16/05/2023 16/05/2023 18/05/2023 18/05/2023 

4º SESIÓN  23/05/2023 23/05/2023 25/05/2023 25/05/2023 

5º SESIÓN  30/05/2023 30/05/2023 01/06/2023 01/06/2023 

 

6.4.3 Número de participantes 
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Como bien hemos dicho anteriormente, este proyecto educativo intentará abarcar a 

unas 100 personas debido a nuestras posibilidades actuales (familiares o tutores de las 

personas afectadas). Por lo tanto, los grupos estarán formados aproximadamente por 25 

personas.  

 

6.4.4 Docentes 
 

El equipo de profesionales reclutados de forma voluntaria mediante la Asociación de 

Afectados de Neurofibromatosis y en los servicios de los hospitales mencionados 

anteriormente, estará compuesto por dos enfermeras especialistas en pediatría, dos 

psicólogos especialistas sobre la enfermedad de NF y dos trabajadores sociales que hayan 

trabajado anteriormente con familias afectadas de NF. Así pues, estos profesionales 

impartirán las sesiones de este proyecto educativo  

 

6.4.5 Lugar de celebración 

  
Las sesiones se llevarán a cabo en la sala de docencia de la Asociación de Afectados 

de Neurofibromatosis ubicada en C/La Coruña 9, 28020 Madrid.  

 

6.4.6 Sesiones 
 

Se realizarán cinco sesiones en las que se impartirán contenidos diferentes en cada 

una de ellas con una duración de 140 minutos cada una, sin contar con la reunión de los 

docentes al final de cada sesión. Para una mayor eficacia del curso, en cada sesión se hará 

un recordatorio de lo visto y aprendido anteriormente. En las tablas desarrolladas a 

continuación mostrarán las características de cada una de las sesiones, así como los 

contenidos que se impartirán, los objetivos específicos, la duración de cada una de las 

sesiones y las técnicas utilizadas además de los recursos utilizados para poder realizar cada 

una de las actividades propuestas en las sesiones. 
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Sesión 1: área cognitiva y área afectiva.  

CONTENIDOS  OBJETIVOS  MÉTODO  DURACIÓN  RECURSOS 

Presentación  Presentación de los docentes y 

participantes del taller permitiendo 

crear una atmósfera de confort y 

seguridad durante el taller 

educativo. 

Técnica del ovillo: disposición de los participantes en 

círculo de manera que se pasarán el ovillo entre ellos. 

Cada persona que reciba el ovillo procederá a 

presentarse y compartirá con los demás lo que 

esperan o desean conseguir tras este programa 

educativo. 

 Posteriormente lo lanzará a otra persona, de forma 

consecutiva hasta que todos los asistentes hayan 

realizado esta actividad.  

Todos quedarán unidos formando una especie de tela 

de araña representando la unión del grupo formado.  

40 minutos  Recursos humanos:  

- Todos los docentes  

Recursos materiales:  

• Sala docente  

• Sillas dispuestas de 

manera circular 

• Ovillo de lana  

Exposición del 

cronograma  

Conocer la organización del taller 

educativo  

Técnica expositiva: lección  5 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

Recursos materiales:  

• Sala docente  

• Ordenador  

• Proyector  

• Presentación  

CUESTIONARIO PRE- SESIÓN (cuestionario de conocimientos) 

10 minutos  
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Introducción sobre 

la NF 

 

Los familiares y/o tutores 

comprenderán en qué consiste la 

enfermedad de Neurofibromatosis. 

 

Técnica expositiva: lección con discusión  15 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

Recursos materiales:  

• Sala docente  

• Ordenador  

• Proyector  

• Presentación  

Conceptos sobre la 

enfermedad de NF 

- Síntomas  

- Complicaciones  

Los familiares y/ tutores sabrán 

identificar los diferentes síntomas 

asociados a la enfermedad. 

Los familiares y/o tutores 

identificarán las complicaciones de 

la NF. 

Técnica expositiva: lección con discusión 20 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

Recursos materiales: 

• Sala docente  

• Ordenador  

• Proyector 

• Presentación 

DESCANSO 

10 minutos 

Repercusión de la 

enfermedad en la 

calidad de vida de 

los pacientes 

- Sentimientos  

Los familiares y/o tutores 

expresarán sus sentimientos y 

preocupaciones sobre la calidad de 

vida de los pacientes, así como su 

vivencia propia.  

Método de investigación en el aula, tormenta de ideas:  

Un participante saldrá a la pizarra y conjuntamente con 

el resto de los participantes irá escribiendo los 

diferentes sentimientos y preocupaciones sobre la 

calidad de vida de sus familiares afectados de NF y que 

40 minutos  Recursos humanos:  

- Psicólogo especialista 

en NF  

- Trabajador social  

Recursos materiales:  
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- Experiencias  hacían para poder mejorar esas situaciones.  

Posteriormente se analizarán las ideas expuestas de 

todos los participantes  

• Sala docente  

• Pizarra blanca 

• Rotulador 

EVALUACIÓN DE LA SESIÓN (Reunión docentes) 

5 minutos  
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Sesión 2: área cognitiva, área afectiva y área de habilidades. 

CONTENIDOS  OBJETIVOS  MÉTODOS DURACIÓN  RECURSOS 

Resumen sesión 

anterior  

Recordar lo visto anteriormente   Técnica expositiva: charla participativa 10 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

Recursos materiales:  

• Sala docente  

Fases de 

afrontamiento de la 

enfermedad.  

- Fases  

 

Los familiares y/o tutores 

identificarán las fases de 

afrontamiento de la enfermedad. 

 

Técnica expositiva: lección con discusión  15 minutos Recursos humanos:  

- Psicólogo especialista 

en NF  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

Recursos materiales:  

• Sala docente  

• Ordenador  

• Proyector  

• Presentación  

Fases de 

afrontamiento de la 

enfermedad.  

- Dificultades de 

afrontamiento  

 

Los familiares y/o tutores 

verbalizarán las dificultades que 

han tenido para afrontar la 

enfermedad. 

Técnica de investigación en el aula: Frases 

incompletas  

Los docentes abrirán dicha actividad mediante la 

siguiente frase incompleta: las dificultades que he 

encontrado para afrontar esta enfermedad han sido… 

Los participantes irán completando dicha frase de 

45 minutos  Recursos humanos:  

- Psicólogo especialista 

en NF  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

Recursos materiales:  
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manera que analizaremos conjuntamente lo obtenido. 

Dejaremos apuntadas las frases para una posterior 

actividad  

 

• Sala docente  

• Ordenador  

• Proyector  

• Frase incompleta  

DESCANSO 

10 minutos 

Conceptos sobre la 

NF  

- Tratamientos  

Los familiares y/ tutores conocerán 

los posibles tratamientos actuales 

 

Técnica expositiva: lección con discusión  30 minutos Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría 

Recursos materiales:  

• Sala docente  

• Ordenador  

• Proyector 

• Presentación 

Programas 

complementarios 

para NF 

Los familiares y/ tutores conocerán 

los programas complementarios 

para NF 

 

Técnica expositiva: lección con discusión  

 

30 minutos Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

- Psicólogo 

Recursos materiales:   

• Sala docente  

• Ordenador  

• Proyector 

• Presentación 
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EVALUACIÓN DE LA SESIÓN (Reunión docentes)  

5 minutos  
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Sesión 3: área cognitiva, área de habilidades  

CONTENIDOS  OBJETIVOS  MÉTODOS DURACIÓN  RECURSOS  
 

Resumen sesión 

anterior  

Recordar lo visto anteriormente   Técnica expositiva: charla participativa 10 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

Recursos materiales:  

• Sala docente  

Cuidado del familiar 

afectado de NF  

Los familiares y/tutores conocerán 

los cuidados necesarios que 

pueden ofrecer a los familiares.  

 

 

 

 

Método de investigación en el aula, lluvia de ideas 

Un participante saldrá a la pizarra y conjuntamente 

con el resto de los participantes irá escribiendo 

diferentes problemas, complicaciones y/o situaciones 

críticas las cuales han podido abordar 

proporcionando determinados cuidados a los 

pacientes con NF. 

Posteriormente se analizarán las ideas expuestas de 

todos los participantes 

40 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

- Trabajador social  

Recursos materiales:  

• Sala docente  

• Pizarra blanca  

• Rotulador  

DESCANSO 

10 minutos 

Psicopedagogía, 

herramientas en el 

proceso de 

aprendizaje 

- Dificultades de 

Los familiares y/o tutores 

conocerán las dificultades de 

aprendizaje, así como las 

sugerencias de intervención para 

las personas afectadas de NF.  

Técnica expositiva: lección con discusión  30 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

- Psicólogo 

Recursos materiales: 
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aprendizaje  

- Sugerencias de 

intervención  

 

 • Sala docente 

• Ordenador  

• Proyector  

• Presentación  

Psicopedagogía, 

herramientas en el 

proceso de 

aprendizaje 

- Dificultades de 

aprendizaje  

- Sugerencias de 

intervención  

Los familiares y/o tutores serán 

capaces de poner en prácticas las 

sugerencias de intervención ante 

las dificultades de aprendizaje  

 

Método para el desarrollo de habilidades: simulación.  

Pondremos varios ejemplos de dificultades de 

aprendizaje que puedan padecer los familiares 

afectados.  

A continuación, los participantes se prestarán 

voluntarios para sugerir una intervención ante una 

dificultad y demostrarán su desarrollo.   

50 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

- Psicólogo 

- Trabajador social  

- Voluntarios para recrear 

la escena.  

Recursos materiales:  

• Sala docente  

• Rotulador  

• Pizarra blanca  

• Material de papelería 

(bolígrafos, folios)  

 

EVALUACIÓN DE LA SESIÓN (Reunión docentes) 

5 minutos  
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Sesión 4: área cognitiva y área de habilidades  

CONTENIDOS  OBJETIVOS  MÉTODOS DURACIÓN  RECURSOS 

Resumen sesión 

anterior  

Recordar lo visto anteriormente   Técnica expositiva: charla participativa 10 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

Recursos materiales:  

• Sala docente  

Desarrollo de 

habilidades  

Los familiares y/o tutores 

demostrarán una mejoría ante el 

afrontamiento de la NF. 

Los familiares y/o tutores serán 

capaces de hacer frente a los 

problemas, complicaciones y 

situaciones críticas que los 

pacientes puedan tener aplicando 

los cuidados necesarios.  

Los familiares y/o tutores 

demostrarán la capacidad de 

trasponer las herramientas 

aprendidas en los pacientes ante 

posibles complicaciones.  

Método para el desarrollo de habilidades: 

simulación.  

Recapitulamos las frases incompletas de la sesión 

2 y daremos a los participantes a elegir varias de las 

dificultades mencionadas.  

Desarrollaremos a continuación varias para los 

participantes con las cuales las dificultades 

mencionadas puedan, en su gran mayoría, ser 

solventadas con lo visto en las sesiones anteriores. 

120 minutos Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

- Psicólogo  

- Trabajador social  

- Voluntarios para recrear 

escenas 

Recursos materiales: 

• Sala docente 

• Materiales de 

papelería   

DESCANSO ENTRE LAS SIMULACIONES CUANDO PRECISE 

10 minutos 
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EVALUACIÓN DE LA SESIÓN (Reunión docentes)  

15 minutos 
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Sesión 5: área cognitiva, afectiva y cierre   

CONTENIDOS  OBJETIVOS  MÉTODOS DURACIÓN  RECURSOS 

Síntesis general Recordar lo visto anteriormente   Técnica expositiva: charla participativa 15 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

Recursos materiales:  

• Sala docente  

Adaptación de las 

herramientas y/o 

programas 

disponibles a la vida 

diaria de los pacientes 

con NF, así como los 

posibles tratamientos.  

Conseguir que los familiares y/o 

tutores adapten los 

conocimientos y la práctica 

obtenida en la vida diaria del 

familiar afectado de NF 

 

 

 

Manual teórico que recoja las herramientas que 

puedan poner en práctica para que puedan 

consultarlo cuando lo requieran.  

40 minutos  Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

- Psicólogo  

- Trabajador social  

Recursos materiales: 

• Sala docente  

• Manual  

DESCANSO 

10 minutos 

Cierre del taller  Intercambio de sensaciones, 

emociones y perspectivas sobre 

el taller educativo 

 

Método o técnica de investigación en el aula: 

fotopalabra. 

En una mesa serán expuestas diferentes 

fotografías que se puedan asociar con un 

sentimiento 

Los participantes libremente irán eligiendo 1-2 

60 minutos Recursos humanos:  

- Enfermera especialista 

en pediatría  

- Psicólogo  

- Trabajador social  

Recursos materiales: 



58 

 

fotografías con las que se hayan sentido 

identificados y expresarán sus sensaciones.  

Finalmente, la enfermera con sus compañeros 

docentes cerrará la sesión agradeciendo la 

participación y la asistencia al taller.  

• Sala docente  

• Mesa  

• Fotografías  

EVALUACIÓN POST- SESIONES (evaluación del programa, evaluación de satisfacción y cuestionario conocimientos) 

15 minutos  

EVALUACIÓN DE LA SESIÓN (Reunión docentes) 

5 minutos  
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6.5 Evaluación 
 

Para poder comprobar si el proyecto educativo y los procesos de enseñanza-

aprendizaje, respecto al área cognitiva, afectiva y área de habilidades, están siendo efectivos 

será necesaria la realización de determinadas evaluaciones con la finalidad de valorar la 

consecución de los objetivos planteados. 

 

6.5.1 Evaluación de la estructura y del proceso 
 

Los docentes del taller educativo deberán realizar una evaluación al final este mismo 

valorando el proceso de captación de la población diana, el número de participantes, el lugar 

donde se ha realizado el taller, las fechas y horarios disponibles, el número de sesiones, los 

contenidos impartidos y las técnicas utilizadas, los materiales necesarios para la realización y 

la participación de los integrantes. Se llevará a cabo a través de una evaluación cuantitativa 

mediante una evaluación numérica (ver Anexo 10).  

En la última sesión, se repartirá a los participantes una evaluación anónima evaluando 

así la planificación y programación general del proyecto, así como la calidad de los docentes, 

las técnicas utilizadas, los materiales empleados, etc.  Se llevará a cabo mediante una 

evaluación cuantitativa que reflejará la valoración del taller por parte de los asistentes (ver 

Anexo 11). Además, para poder valorar la satisfacción obtenida del curso, se repartirá a los 

participantes otro cuestionario en el cuál manifestarán si el taller educativo ha cumplido sus 

expectativas (ver Anexo 12). 

 

6.5.2 Evaluación de los resultados educativos 
 

Se evaluarán los resultados educativos comprobando de esta manera si se han 

cumplido los objetivos educativos generales, así como los objetivos educativos específicos 

propuestos en las tres áreas del aprendizaje al finalizar el taller y a largo plazo (seis meses 

después). 

• Evaluación al finalizar el taller: para poder valorar los conocimientos adquiridos, 

así como la compresión por los asistentes se evaluarán mediante la 

comparación de un cuestionario previo en la primera sesión y un cuestionario 

posterior en la última sesión (ver Anexo 13). Además, para poder analizar las 

sesiones, tras estas mismas se reunirán los docentes como observadores de 

la sesión para analizar lo ocurrido durante estas dando pie a una mejora en las 

siguientes sesiones. 

• Evaluación a largo plazo: transcurrido un tiempo de seis meses tras la 
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realización del taller educativo, se procederá a contactar con los participantes 

por correo electrónico. Se procederá a enviarles un cuestionario (ver Anexo 13) 

cuya finalidad será determinar la efectividad de los contenidos educativos 

adquiridos en la calidad de vida de los familiares afectados de NF. 
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8. Anexos  
 

Anexo 1. Cuestionario sobre la calidad de vida en la 
Neurofibromatosis tipo 2 (NFTI-QOL) 

 

Documento recogido de Blanco Guillermo, Ignacio, et al…  (39) 
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Anexo 1 – Página 7  

Tabla recogida de Hornigold, Rachel E., et al… 2012  (38) 
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Anexo 2. Cuestionario sobre la calidad de vida en la 
Neurofibromatosis tipo 1 (INF1-QOL).  

 

Tabla recogida de Ferner, Rosalie E, et al…2017  (40) 

 

The INF1-QOL 14 item questionnaire – responses in 50 NF1 participants.  
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Anexo 3. Psicopedagogía, herramientas en el proceso de aprendizaje. 
 

Tabla de elaboración propia basada en la información recogida de  (12) 

 

CARACTERÍSTICAS PSICOLÓGICAS QUE PUEDEN 

AFECTAR AL PROCESO DE APRENDIZAJE 

SUGERENCIAS DE INTERVENCIÓN 

Aspectos psicomotores  

Dificultad en la coordinación motora fina y gruesa. 

• La mayoría de los pacientes con NF encuentran 

dificultades en coger un libro, un bolígrafo, tijeras, 

atarse los cordones de los zapatos, etc. Además, 

pueden encontrar dificultades en montar en 

bicicleta, nadar, correr, etc. Todo ello les ocasiona 

miedo en áreas escolares como la Educación Física  

• Por otro lado, presentan dificultades en el 

aprendizaje de caligrafía debido a los problemas de 

coordinación fina. 

 

o Práctica de deportes que potencien la coordinación motora gruesa, respetando sus 

preferencias  

o Promover actividades manuales que aumenten el control físico fino. 

o Probar diferentes elementos para escribir como, por ejemplo, las empuñaduras, y dejar que 

el niño use el que mejor se adapte a él.   

o Suficiente con una caligrafía legible, no exigir una caligrafía perfecta.  

o Evitar tareas de copiar o escribir demasiado extensa. 

o Dar la oportunidad en determinadas ocasiones de que el niño haga exámenes orales en vez 

de escritos. También está la posibilidad de que dicte las respuestas a otra persona. 

o Un recurso de utilidad que facilite las tareas son los ordenadores.  

 

Atención  

• Suelen presentar una atención dispersa 

derivándose en problemas para concentrarse en 

una determinada actividad.  

• En algunos casos presentan TDAH 

 

o Para que pueda adquirir un hábito progresivo en las actividades que realice será necesario 

demandarle progresivamente mayor tiempo en las tareas de atención. 

o Potenciar el desarrollo del pensamiento metacognitivo. Es decir, que vaya tomando 

conciencia de la distracción y cómo afecta a sus tareas, así como enseñarle estrategias para 
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controlar esta misma.  

o Enseñar técnicas de estudio adaptadas a sus necesidades. Crear hábito y rutina de trabajo 

(espacio fijo de estudio, buena iluminación y sin elementos que puedan distraer a la persona) 

siendo los padres y/o tutores fundamentales en esta tarea.  

o El interés y la fatiga psicofísica influyen en la distracción 

o Ejemplos de estrategias para atender mejor:  

- Conducta de rastreo visual: atención sucesiva de todo el campo, detenerse en cada uno 

de los aspectos durante breve tiempo) 

- Focalización visual y auditiva: estrechar campo de atención hacia determinados aspectos 

hasta la adaptación de a visión o audición, posteriormente centrarla en los estímulos que 

se desean percibir) 

- Conductuales visuales comparativas  

- Autoinstrucciones: hablarse así mismo en voz baja, las primeras veces supervisado por el 

profesor que le vaya dando instrucciones a la hora de realizar una tarea. 

- Revisión/ corrección de tareas  

Percepción  

• Dificultades en la orientación visoespacial y en la 

distinción figura-fondo como por ejemplo en el 

cálculo de distancias o profundidades, posiciones y 

tamaños de algo en el espacio.  

• Puede invertir o alternan letras, números, palabras y 

oraciones completas al leerlas, copiarlas o 

escribirlas.  

 

o Proporcionar más tiempo para terminar tareas viso- perceptivas. Situar al niño en primera fila 

cerca de la pizarra. 

o Realizar ejercicios cinestésicos: escribir en la pizarra, caminar, pintar con los dedos, 

deambular en la habitación. 

o Recuerdan más lo que oyen que lo que ven. 

o Presentar los materiales nuevos, los de lectura que sean claros, legibles y en hojas limpias. 

Instrucciones dadas oralmente.  
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• Dificultad en la percepción social y el lenguaje 

corporal  

o Enseñar el comportamiento social adecuado, no debemos aceptar que aprenderá por si solo 

sin ayuda. Ejercicios de desempeño de roles son de gran utilidad para representar 

determinadas situaciones diarias que pueda encontrarse dialogando sobre los posibles actos 

ante estas.  

Inteligencia  

• El coeficiente intelectual se encuentra ligeramente 

disminuido respecto a personas que no presentan 

NF. Solo una pequeña parte de estos pacientes 

presentan retraso mental severo. 

• Si una persona presenta dificultades en el 

aprendizaje y se le proporcionan los recursos y 

apoyos necesarios, no aumentan progresivamente 

con la edad e incluso pueden mejorar.  

 

o Estudiar las habilidades y capacidades del niño. Elaborar un programa diseñado para hacer 

frente las dificultades que pueda tener, así como sus necesidades y la potenciación de sus 

habilidades.  

o Desarrollar estrategias de aprendizaje priorizando la comprensión frente a la memoria y los 

procedimientos.  

o Emplear las nuevas tecnologías como un recurso educativo ya que los medios audiovisuales 

e informáticos atraes a los niños. La experiencia recreativa es la mejor forma de aprendizaje  

Funciones ejecutivas  

• Dificultad en la organización. Lentitud a la hora de 

estructurar y comenzar una actividad  

• Dificultades en la planificación y organización del 

tiempo  

• Inconvenientes a la hora de salir de la rutina, poco 

flexibles.  

• Problemas en la dotación de sentido y compresión 

de la información  

 

o Calendario para que registre sus tareas y actividades. Ayudarle a organizar su mesa y 

materiales. Una vez acabada la jornada escolar, se aconseja ayudarle a organizar los 

deberes que tenga que hacer en casa.  

o Estimularle a que comience a realizar sus tareas, explicándole oralmente los pasos a seguir. 

Dividir las tareas complejas en subtareas. Realizar retroalimentación positiva cuando termine 

una tarea. Aumentar poco a poco la extensión y dificultad de estas.  

o En tareas de resolución de problemas enseñarle a hablar sobre los pasos que se requieren 

realizar, le ayudará a verlo con mayor claridad.  

o Intentar que solo solicite ayuda cuando lo precise ante tareas complejas o confusas. No 
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deberemos anticiparnos ante la mínima dificultad que puede presentársele.  

o Ofrecer oportunidades para practicar los conocimientos adquiridos permitiendo que pueda 

generalizarlos a diversas situaciones.  

Memoria  

• Deficiencia en la memoria espacial  

• Dificultades en la memoria a corto plazo. 

 

o Repetir instrucciones paso a paso, hacer que el niño las repita demostrando se sabe lo que 

tiene que hacer  

o Esperar a que el niño acabe la tarea que esta realizando para poder explicarle la siguiente.  

o Repasar las materias aprendidas 

o A la hora de intentar que memorice algo, enseñarle estrategias para recordar información 

como el sistema de siglas.  

Lenguaje  

• Pueden presentar retraso en la adquisición del 

lenguaje. Limitada fluidez verbal  

• Dificultad en la expresión de sentimientos y 

emociones mediante lenguaje no verbal  

 

o Aumentar léxico. Cuando aparezca una nueva palabra en un texto, ejemplificar su significado 

e identificarlas en el texto con colores para que los niños las puedan recordar con mayor 

facilidad. 

o Utilizar juegos de palabras, canciones, rimas, etc. En estos juegos pueden participar los 

demás miembros de la familia como los hermano.  

o Practicar dinámicas grupales o individuales de expresión corporal 

o Ser pacientes cuando les preguntamos algo y tardan en responder o no consiguen 

expresarse bien.  

o Fomentar la conversación mediante preguntas como qué ha hecho hoy en el colegio, si tiene 

deberes, que le gustaría hacer el fin de semana, etc. Le ayudaremos de esta forma a 

orientarse y organizarse.   
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Conducta  

• Pueden tener conductas impulsivas, disruptivas y 

poco cooperadores  

• Inflexibles, acostumbrados a las rutinas siendo difícil 

modificar tareas planificadas.  

• Un gran número de pacientes presentan 

hiperactividad  

 

o Preparar previamente los cambios a realizar en sus rutinas haciéndoselos conocer con 

tiempo.  

o Se debe ser perseverante y coherente con las instrucciones, organización, reglas, etc. 

Deben ser acordadas y respetadas por todos  

o Pueden tener un gran beneficio las técnicas de relajación adecuadas a sus edades.  

o Enseñar a escuchar y nosotros escuchar sus demandas.  

Personalidad  

Debido a las dificultades de aprendizaje, sociabilidad, de 

aspecto… es probable que presente un nivel de 

autoestima bajo. Si el entorno exterioriza una percepción 

negativa de sus capacidades y habilidades académicas 

empeorarán esta situación.  

• Aparición de frustraciones en la adolescencia 

debido a los problemas estéticos  

• Suelen ser tímidos e introvertidos.  

 

o Fomentar el desarrollo de su autoconfianza, evitar la sobreprotección.  

o No ocultar la enfermedad, hablarlo en el propio núcleo familiar. Proporcionar estrategias de 

habilidades sociales  

o Valorar sus acciones haciéndole sentir útil aumentando así su autoestima y que pueda 

socializar aún más con los demás.  

o Otorgarle oportunidades cuando se encuentra rodeado de sus compañeros/amigos.  

o Adquirir la capacidad de atribución de su propio éxito a su propio esfuerzo 

o Reforzar su autonomía personal.  

 

RECOMENDACIONES FINALES 

Conocer la enfermedad es el primer paso para convivir con ella y abordarla de la mejor manera. Para ello es importante mantener una buena comunicación 

entre los profesionales, la familia y el paciente.  

Es un primer momento se debe detener los sentimientos de culpabilidad y ansiedad de los padres. Existen grupos de apoyo  

Los equipos multidisciplinarios deberán atender tanto los aspectos médicos como psicológicos, psicopedagógicos y sociales de los afectados de NF.  
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Anexo 4. Documento Asociación de Afectados de 
Neurofibromatosis. 

 

Anexo 4 – Página 1  
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Anexo 5. Documento Memoria programa Neurocognitivo. 
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Anexo 6. Cartel Programa educativo.  
 

Cartel de elaboración propia.  
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Anexo 7. Tríptico informativo. 
 

Tríptico de elaboración propia.  
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Anexo 8. Autorización para la obtención de listado de familias 
afectadas por la enfermedad de NF.  

 

Autorización de elaboración propia basada en Wonder.Legal España (59). 

 

AUTORIZACIÓN PARA EL USO DE DATOS PERSONALES: 

 

Por medio del presente, yo …………………………. con DNI/ NIF ………………….., con 

domicilio en ………………… 

 

AUTORIZO A: 

 

La Asociación de Afectados de Neurofibromatosis y al Hospital Universitario Niño Jesús 

quienes actúan como responsables del tratamiento de datos personales, para que en los 

términos legalmente establecidos realicen la recolección, almacenamiento, uso, circulación, 

supresión y en general, el tratamiento de mis datos personales que he procedido a entregar 

o entregaré, tal y como se dispone en la Ley Orgánica 3/2018 de 5 de diciembre, de Protección 

de Datos Personales y garantía de los derechos digitales (LOPDGDD) y el Reglamento 

general de Protección de Datos (RGDP) 2016/679. En este sentido, afirmo que he sido 

informado que el uso de mis datos personales tiene la siguiente finalidad:  

 

Obtención de listado de familias afectadas de la enfermedad de NF 

 

Asimismo, se informa que los datos personales no se transferirán a terceras personas, 

excepto por obligación de alguna ley.  

 

Del mismo modo, el interesado podrá ejercer su derecho de acceso, rectificación, cancelación, 

oposición o portabilidad relativo a este tratamiento, dirigiéndose siempre al siguiente correo 

electrónico …………………….. o al siguiente correo postal ………………… 

 

Para que así conste, firmo la autorización en ………………………………., a ………………... 

del ………..  

 

Firma:  
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Anexo 9. Documento inscripción al Programa educativo. 
 

Formulario de elaboración propia.  
 

FORMULARIO DE INSCRIPCIÓN AL PROGRAMA EDUCATIVO: 
 

 
NOMBRE Y APELLIDOS DEL SOLICITANTE:  
 
FECHA SOLICITUD:  
 

 
DATOS PERSONALES 
 

NOMBRE Y APELLIDOS  DNI 

  

DIRECCIÓN CÓDIGO POSTAL 

  

TELÉFONO MÓVIL  CORREO ELECTRÓNICO 

  

 

 
Serán habilitados 4 grupos en dos días diferentes con la posibilidad de dos turnos distintos, 

en horario de mañana o de tarde con el fin de que los familiares y/o tutores puedan acudir al 

taller educativo en el horario que mejor les convenga según su disponibilidad. 

 
HORARIO 
 
Marcar el horario que le interese:  
 

GRUPO 1: MARTES  GRUPO 2: MARTES GRUPO 3: JUEVES GRUPO 4: JUEVES  

Turno de mañana  

10:30 – 13:00 

Turno de tarde 

17:30 – 20:00 

Turno de mañana  

10:30 – 13:00 

Turno de tarde  

17:30 – 20:00   

☐ ☐ ☐ ☐ 

 
 
Firma solicitante: 
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Anexo 10. Evaluación del proceso y la estructura del programa 
educativo para los docentes 

 

Cuestionario de elaboración propia. 

1. Número de participantes  

1 ☐        2☐        3☐        4☐        5☐        6☐        7☐        8☐        9☐        10☐ 

Insuficiente                                                                                                           Adecuado 

2. Lugar de celebración  

1 ☐        2☐        3☐        4☐        5☐        6☐        7☐        8☐        9☐        10☐ 

Inadecuado                                                                                                         Adecuado 

3. Captación de la población diana  

1 ☐        2☐        3☐        4☐        5☐        6☐        7☐        8☐        9☐        10☐ 

Inadecuada                                                                                                         Adecuada 

4. Fechas y horarios  

1 ☐        2☐        3☐        4☐        5☐        6☐        7☐        8☐        9☐        10☐ 

Inadecuados                                                                                                        Adecuados 

5. Número de sesiones  

1 ☐        2☐        3☐        4☐        5☐        6☐        7☐        8☐        9☐        10☐ 

Inadecuado                                                                                                         Adecuado 

6. Duración de las sesiones  

1 ☐        2☐        3☐        4☐        5☐        6☐        7☐        8☐        9☐        10☐ 

Inadecuada                                                                                                        Adecuada 

7. Contenidos y técnicas educativas  

1 ☐        2☐        3☐        4☐        5☐        6☐        7☐        8☐        9☐        10☐ 

Inadecuados                                                                                                        Adecuados 

8. Calidad materiales  

1 ☐        2☐        3☐        4☐        5☐        6☐        7☐        8☐        9☐        10☐ 

Inadecuado                                                                                                         Adecuado 

9. Observarciones  
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Anexo 11. Evaluación anónima del programa educativo por parte de 
los participantes. 

 

Cuestionario de elaboración propia. 

RESPECTO A LOS DOCENTES: 

 1 

Muy deficiente  

2 

Deficiente 

3 

Regular 

4 

Bueno 

5 

Excelente 

1. Dominio de los conocimientos  ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

2. Lenguaje adecuado y claridad en 

sus explicaciones  

☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

3. Respuestas adecuadas a las 

preguntas planteadas. 

☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

4. Organizan las sesiones  ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

5. Calidad sesiones ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

6. Aplican didácticas distintas  ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

7. Trato personal ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

8. Valoración global de los docentes ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

 

RESPECTO AL PROGRAMA EDUCATIVO: 

 1 

Muy deficiente  

2 

Deficiente 

3 

Regular 

4 

Bueno 

5 

Excelente 

1. Cantidad de asistentes  ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

2. Lugar de celebración de los talleres ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

3. Fechas y horarios  ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

4. Duración sesiones       

5. Contenidos teóricos y prácticos ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

6. Técnicas educativas utilizadas ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

7. Materiales adaptados a las 

necesidades 

☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

8. Participación en los talleres ☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

9. Valoración global del programa 

educativo 

☐ ☐ ☐ ☐ ☐ 

 

Observaciones:  



104 

 

Anexo 12. Evaluación anónima de satisfacción por parte de los 
participantes. 

 

Cuestionario de elaboración propia.  

A continuación, se le harán una serie de preguntas, las cuales responderá con la mayor 

sinceridad posible.  

1. ¿ Cómo se siente respecto al afrontamiento de dicha enfermedad tras la realización 

de este programa? 

 

 

 

2. ¿Sería capaz de aplicar los conocimientos aprendidos respecto al cuidado, 

utilización de herramientas psicopedagógicas en el proceso de enseñanza- 

aprendizaje y ante las diversas complicaciones?  

 

 

 

3. ¿Qué significa para usted cuidar a un familiar con Neurofibromatosis? 

 

 

 

4. ¿Qué beneficios ha tenido para usted realizar este programa educativo?  

 

 

 

5. ¿Ha cumplido este programa sus expectativas? ¿Qué le ha gustado más y que le 

ha gustado menos del taller que ha recibido? 

 

 

 

6. ¿Recomendaría este programa educativo a otros padres y/o tutores de personas 

que padezcan Neurofibromatosis? 

 

 

Observaciones:  
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Anexo 13. Cuestionario anónimo de conocimientos antes y después 
del taller (a corto y largo plazo) sobre la enfermedad de NF.  

 

Cuestionario de elaboración propia.  

Conteste a las siguientes preguntas sobre la enfermedad de Neurofibromatosis  

1. La enfermedad de neurofibromatosis (NF) se trata de un conjunto heterogéneo de 

hasta 3 trastornos hereditarios de transmisión autosómica dominante con variable 

expresión clínica. 

☐ Verdadero                             ☐ Falso 

2. Las manchas hiperpigmentadas o manchas café con leche, así como los 

neurofibromas cutáneos son manifestaciones más comunes de la NF2. 

☐ Verdadero                             ☐ Falso 

3. La afectación en los dos nervios auditivos se asocia con la NF2. 

☐ Verdadero                             ☐ Falso 

4. El diagnóstico prenatal se realiza a través de la recogida de una muestra de 

vellosidad coriónica pero solo será posible realizarlo si previamente se ha realizado 

un estudio molecular de los padres habiendo detectado la mutación. 

☐ Verdadero                             ☐ Falso 

5. Los crecimientos hormonales observados en la pubertad y en el embarazo no están 

asociados con un aumento de los síntomas y a la severidad de la expresión de las 

NF. 

☐ Verdadero                             ☐ Falso 

6. Actualmente no existe un tratamiento general para la NF, pero los tratamientos 

actuales están enfocados en la prevención y manejo de las posibles complicaciones 

que ocasiona dicha enfermedad 

☐ Verdadero                             ☐ Falso 

7. ¿Tienes constancia de algún ensayo clínico actual para tratar la enfermedad de NF? 

¿Conoces algún tratamiento en desarrollo? 

 

 

 

8. ¿Qué impacto puede tener el padecer Neurofibromatosis en la calidad de vida de 

los pacientes y familiares? 
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9. Una enfermera escolar tiene un papel muy importante, colabora con los maestros 

detectando las necesidades que pueda tener un niño estableciendo junto con los 

padres un plan de atención que permita al niño seguir desarrollándose 

académicamente a pesar de las dificultades. 

☐ Verdadero                             ☐ Falso 

10. ¿Qué cuidados se pueden llevar a cabo a un niño con Neurofibromatosis? 

 

 

 

 

11. ¿Conoces algún programa, grupo de apoyo o terapia?  

 

 

 

 

12. Cuando se identifican las dificultades en el aprendizaje, se convierten en un derecho 

y un deber implantar un programa educativo cuyo propósito sea proporcionar un 

aprendizaje adecuado a las necesidades de dichos niños. 

☐ Verdadero                             ☐ Falso 

13.  ¿Conoces alguna herramienta que pueda ayudar a afrontar y mejorar las 

dificultades del aprendizaje en personas afectadas de NF? 

 

 

 

14. La Asociación de Afectados de Neurofibromatosis (AANF) es la única entidad de 

ámbito nacional que cuenta con profesionales especializados en NF. 

☐ Verdadero                             ☐ Falso 

15. ¿Cuántas personas afectadas de NF crees que hay en España? 

 

 

 

 

 

 


