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

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