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Resumo

Introdugdo: a neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma sindrome hereditaria, com penetrancia completa e expressividade variavel,
com taxa de incidéncia de 1:3.000 individuos. Os sintomas podem surgir ao nascimento, mas no geral se manifestam tardiamente,
principalmente na puberdade, com comprometimento severo das fungdes fisicas e neurolégicas. Objetivo: relatar e discutir a evolugdo
sintomatoldgica de um caso de NF1, visando observar a influéncia da doenga sobre as condigbes de vida de uma mulher jovem (27
anos). Metodologia: trata-se de um estudo descritivo do tipo relato de caso, no qual a histdria de vida de uma paciente portadora de
NF1 foi reconstruida por meio da analise da série histérica de exames e relatérios médicos, de entrevista e de exame fisico. Resultados:
foi realizado diagnédstico aos 7 anos de idade, a partir das caracteristicas clinicas tipicas da NF1: manchas café-com-leite de diversos
tamanhos espalhadas pelo corpo, efélides, neurofibromas, nédulos de Lisch e escoliose. Foi observado que o acompanhamento
clinico continuo, precoce e multidisciplinar, mostrou-se essencial para o controle e evolugdo da doenca. Conclusdo: o sujeito é pouco
afetado pela NF1, tendo boa qualidade de vida, o que torna esse caso um modelo de tratamento, uma vez que poucos pacientes
convivem bem com essa doenga. A paciente obteve acompanhamento médico logo apds o surgimento dos primeiros sintomas, o que
esclareceu sobre a possivel evolugdo da doenga. Outro fator significativo para o bom desenvolvimento sintomatoldgico e psicossocial
da paciente foi o apoio familiar, que criou expectativas positivas em relagdo aos problemas causados pela doenga.
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Abstract

Introduction: neurofibromatosis type 1 (NF1) is an inherited syndrome with complete penetrance, variable expressivity and incidence
rate 1:3.000 births. Symptoms can be observed at birth, but usually appear in puberty, with changes in physical and neurological
functions. Objective: report and discuss the symptoms evolution of young woman with NF1, proposing to observe the influence
of the disease on the living conditions. Methodology: this is a descriptive study case report on the life story of a patient with NF1
was reconstructed by analyzing the historical series of medical reports, interview and physical examination. Results: diagnosis was
performed at 7 years old, from the clinical features of NF1: café-au-lait spots around the body, freckling, neurofibromas, Lisch nodules
and scoliosis. It was observed that the continuous, early and multidisciplinary clinical follow-up, proved to be essential for the control
and development of the disease. Conclusion: the subject has a relatively normal life, not being prevented from common activities.
However, this conclusion is reported in a few NF1 cases. The patient had medical follow-up from the beginning, after the appearance
of the first symptoms, which explained about the possible development of the disease. A significant factor in improving the patient’s
living conditions was the family support, which generated positive expectations regarding the problems caused by the disease.
Keywords: Neurofibromatosis. Von Recklinghausen’s disease. Diagnosis.

INTRODUCAO

A Neurofibromatose tipo 1 (NF1), também conhecida
como Doencga de Von Recklinghausen, é uma sindrome
hereditaria (autossémico dominante), com incidéncia ao
nascimento de 1:3.000 individuos (EVANS et al., 2010;
TONSGARD, 2006). Essa sindrome genética possui penet-
rancia completa e expressividade variavel, o que justifica a
elevada variedade de fendtipos, afetando negativamente
a qualidade de vida do individuo (ISENBERG et al., 2013).
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A doenca pode surgir ao nascimento, mas geralmente
se manifesta de maneira tardia, principalmente na puber-
dade, podendo aparecer na gravidez e menopausa, com
comprometimento de fun¢des neuroldgicas e producdo
de deformidades fisicas (NIH, 1988).

A classificacdo das caracteristicas clinicas e genéticas
é de grande importancia para proporcionar diagndstico
precoce, possibilitando tratamento para minimizar as
complica¢Oes, de modo a melhorar a qualidade de vida
dos pacientes (NIH, 1988; ALVES et al., 2008).

Nas publicagGes dedicadas aos aspectos subjetivos
da NF1, o impacto das alteragGes na aparéncia fisica
dos pacientes é o aspecto o mais citado, uma vez que o
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medo, a incerteza e a ansiedade vividos em fungdo do
comprometimento estético decorrente da doenca influen-
ciam negativamente a qualidade de vida (FERNER et al.,
2007), afetando o individuo e seus familiares (ESPOSITO
et al, 2014).

O objetivo desta pesquisa é relatar e discutir a evolu-
¢do sintomatoldgica de um caso de NF1, visando observar
a influéncia da doenca sobre as condi¢des de vida de
uma mulher jovem. As informagdes obtidas nesse estu-
do auxiliardo para o melhor entendimento da sindrome,
propiciando aos profissionais atuantes na drea de saude
informagdes importantes para melhorar as condi¢Ges
de vida dos pacientes portadores de neurofibromatose
tipo 1.

Figura 1 — Arvore genealdgica da paciente portadora de NF1.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo do tipo relato de
caso, no qual a histéria de vida de uma paciente porta-
dora de NF1 foi reconstruida por meio da andlise da série
histérica de exames e relatérios médicos, de entrevista e
de exame fisico (NIH, 1988).

A pesquisa foi aprovada pelo Comité de Etica do
Hospital Meridional (parecer 511.167/2013).

RELATO DE CASO

LLC, sexo feminino, caucasiana, 27 anos, 1,49 m de
altura, peso 61,5 kg, brasileira, solteira, com 32 grau de
escolaridade completo. Vive com o pai em zona urbana
na cidade de Vitdria, no estado do Espirito Santo. Tem
histérico familiar de NF1, parentesco de 32 grau (Figura 1).
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Além de NF1, apresenta diabetes melito tipo 2 e ane-
mia. Aos 7 anos, em 1993, apresentou um problema na
palpebra do olho direito. Tal manifestacdo ocorreu devido
a presenca de um tumor, que, retirado e submetido a
exame anatomopatoldgico, revelou-se um neurofibroma
plexiforme. No mesmo ano, foram percebidas peque-
nas manchas pelo corpo. A presenca do neurofibroma
plexiforme na pélpebra, juntamente com as manchas
café-com-leite e efélides, permitiu o diagndstico clinico
de NF1 (NIH, 1988).

Na analise da evolucdo, verificou-se que a paciente
foi submetida a remocdo de dois neurofibromas, um na
regido das costas e outro no joelho, em 2005; e de um
neurofibroma areolar, em 2011.

O procedimento cirurgico para a retirada do neuro-
fibroma plexiforme benigno em 1993 acarretou discreta
assimetria das 6rbitas e ptose a direita. Esta condicdo
determinou a realizagdo de cirurgias corretivas, em 1993
e em 1999, melhorando a aparéncia estética (Figura 5).
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Figura 5 — Olho direito apresentando ptose palpebral.

A biomicroscopia confirmou presenga de nddulos
de Lisch em ambos os olhos e a paciente apresenta grau
de miopia 5.5, no olho esquerdo e 5.25 no olho direito.
Apresenta ainda uma semi-inversdo do eixo lorddtico
cervical, além de um desvio escoliético lombar dextro
concavo, escoliose rotacional dorso lombar em dupla
curva e instabilidade lombo-sacra (Figura 6).
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Figura 6 — Raio-X panordmico evidenciando escoliose.

Atualmente, as manchas café-com-leite sdo de diver-
sos tamanhos e encontram-se em varias regides do corpo.
A maioria varia entre 0,8 a 1,5 cm e uma Unica mancha,
com contornos irregulares, tem 27 cm (Figura 2). As eféli-
des estdo presentes nas regides da virilha, axilas, costas e
abdémen (Figura 3), bem como ha neurofibromas isolados
e espalhados por todo o corpo (Figura 4).

Figura 2 —Brago esquerdo apresentando mancha café-com-leite.

Figura 3 — A) Axila direita apresentando efélides e mama com
cicatriz da retirada de neurofibroma areolar. B) Presenga de
pequenas manchas café-com-leite e efélides.

Figura 4 — Joelho direito apresentando neurofibroma cutdneo.

Segundo relato da paciente, os vdrios apelidos mal-
dosos que muitas vezes recebeu ao longo da vida, devido
a sua aparéncia, faziam com que se sentisse diferente dos
demais. Entretanto, ela ndo deixou que isso abalasse o
seu convivio com as pessoas e a sociedade. Com apoio
familiar, sua infancia e adolescéncia transcorreram sem
traumas e seu desenvolvimento escolar foi pouco afeta-
do pela doenga. Embora conviva com NF1 sem maiores
dificuldades, o fato de a doenga ser genética afetou a
sua perspectiva em relagao a ter uma familia com filhos,
deixando-a sentimentalmente abalada.

DISCUSSAO

As manchas café-com-leite sdo lesGes maculares
com bordas regulares, bem definidas, normalmente
ovais e suaves. Quando submetidas a bidpsia, essas
manchas podem apresentar macromelanossomos, ou
granulos com pigmentos maiores do que o normal. Essas
manchas podem ser confundidas com manifestagées de
outras doengas, entretanto a presenca destas em deter-
minada quantidade e tamanho (seis ou mais manchas
café-com-leite com seu maior didametro superior a 0,5
cm, em individuos pré-puberes, e superior a 1,5 cm em
individuos pds-puberes) representa um dos critérios para
diagnostico da NF1 (NIH, 1988; FERNER et al., 2007). Es-
tudos indicam que 99% das pessoas acometidas por essa
patologia possuem este tipo de mancha, que acometem
mais a regido do brago e abdémen, e com o passar dos
anos podem aumentar de tamanho, bem como surgirem
novas manchas que podem se espalhar pelo corpo todo
(GELLER; BONALUMI FILHO, 2004).

Outra manifestagdo cutanea sao as efélides, também
conhecida como sardas, que sdo pequenas maculas pig-
mentadas causadas pela hiperpigmenta¢do da camada
de células basais (GELLER; BONALUMI FILHO, 2004). Elas
acometem cerca de 80% das pessoas com seis anos de
idade que possuem a NF1 e sdo mais encontradas em
areas ndo foto-expostas, como nas regides proximas as
axilas e virilha (COUTO et al., 2012).

Os neurofibromas sdo tumores benignos mais co-
muns nos individuos com NF-1. Os neurofibromas cuta-
neos, também conhecidos como fibromas molluscum, é
o tipo mais comum de neurofibroma, acometendo 94%
dos adultos acima de 30 anos de idade. Histopatologica-
mente, os neurofibromas sdao caracterizados pelo cres-
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cimento irregular das células de Schwann, juntamente
com o aumento da reticulina, coldgeno e penetracgdo
pelas fibras nervosas. Essa manifestagao pode acometer
todo o corpo; entretanto, 85% das mulheres possuem os
neurofibromas areolares (RUTKOWSKI et al., 2000; WU;
WALLACE; MUIR, 2005).

As alteragGes oftalmoldgicas sdo bastante comuns em
pessoas com NF1, constituindo critérios importantes para
o diagndstico. O neurofibroma plexiforme é uma dessas
alteragdes oftalmoldgicas, sendo classificado como tumor
da bainha de nervos periféricos benignos, caracterizado
por um alto padrdao de crescimento, sendo altamente
vascularizado, de natureza infiltrativa e podendo estar
presente desde o nascimento. Em algumas regides onde
se localizam o neurofibroma, pode haver comprometi-
mento do 6rgdo, e a importancia da retirada do mesmo
estda em manter o funcionamento adequado da regido
acometida (GELLER; BONALUMI FILHO, 2004).

A perda de definicdo anatémica causada pela infil-
tracdo dos neurofibromas pode resultar na tentativa de
ressec¢Ges mais radicais, graves complicagdes oOrbito-
-palpebrais, onde a regra geral é a preservagao do globo
ocular e suas fungdes (SAITO et al., 2010).

A corregdo da ptose palpebral requer frequentemente
procedimentos repetidos e cautelosos, pois a hipercorre-
¢do pode levar a exposicdo da cornea e suas complicacdes
(CURI; HERZOG; SEBASTIA, 2004).

Outra manifestagdo oftalmolégica comum em casos
de NF1 sdo os nddulos de Lisch, que correspondem a
lesGes hamartomatosas bilaterais e bem definidas, dis-
tribuidos de modo randémico na superficie anterior da
iris e, ocasionalmente, no angulo da camara anterior,
podendo ser visto por lampada de fenda e gonoscopia.
Possuem coloracdo variavel de amarelo a marrom, variam
de tamanho, sendo do tamanho de um grao de sal a gran-
des e incontaveis nddulos de 2 mm (GELLER; BONALUMI
FILHO, 2004).

Para fins clinicos, os nédulos de Lisch podem ser
confirmatdrios para o diagndstico de NF1, em casos de
histéria familiar positiva para a doenga. Na auséncia de
outros sinais da NF1, a sua presenca é altamente sugestiva
para NF1 (GELLER; BONALUMI FILHO, 2004).

Sabe-se que pacientes com NF1 possuem maior
prevaléncia de miopia em relagdo a populagdo em geral,
principalmente quanto aos graus leves (-0.25 a -3.00) a
moderado (-3.25 a -6.0), havendo necessidade de corre-
¢ao refrativa apropriada (SAITO et al., 2010).

Algumas deformidades esqueléticas congénitas fazem
parte dos critérios clinicos da NF1 (NIH, 1988), sendo a
escoliose uma alteragdo éssea considerada mais comum
desta doenca. As deformidades esqueléticas costumam
aparecer desde o nascimento, podendo se agravar no
decorrer dos anos (AKBARNIA et al., 1992).

Em cerca de 60% dos doentes com NF1, a presenca
de curvatura na coluna vertebral é considerada grave, po-
dendo causar uma paraplegia e/ou déficits neurolégicos
importantes. As altera¢des neuroldgicas na NF1 podem
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ser decorrentes de uma deformidade (cifoescoliose) ou
por presenca de tumor intra-raquiano (WILLIAMS et al.,
2009).

Geralmente a escoliose acomete a parte inferior da
coluna cervical e a superior da coluna toracica, sendo a
hiperlordose menos frequente se relacionado as altera-
¢cOes osteoarticulares (ESPIG et al., 2008). Vale ressaltar
gue a escoliose na neurofibromatose, ndo possui topo-
grafia definida, podendo ocorrer na regido tordcica alta,
média ou baixa, bem como na regido lombar (GELLER;
BONALUMI FILHO, 2004).

A presenca de escoliose pode ser classificada como
distrofica, sendo considerada secundaria as deformidades
Osseas, onde é habitualmente diagnosticada entre os
seis e dez anos de idade. Trata-se de uma deformidade
potencialmente mais grave e progressiva. Ja a forma ndo
distréfica é semelhante a escoliose idiopatica, que surge
na adolescéncia e apresenta menor gravidade, podendo
ser corrigida por métodos de reeducacdo postural. E
importante ressaltar que a escoliose associada a neuro-
fibromatose, apresenta uma progressao de curva e piora
importante em 100% dos casos, e a indicagdo cirurgica
nao deve ser descartada (COUTO et al., 2012).

Grande parte dos pacientes com NF1 convivem com
a imprevisibilidade de progressao da doenga, o que cau-
sa uma dificuldade do convivio social. Dificuldades no
desenvolvimento de expressdao podem afetar a evolugdo
académica, a autoestima e as atividades sociais do indi-
viduo (ESPIG et al., 2008).

Além das complicag¢Oes clinicas e de questdes socio-
-econdmicas decorrentes da necessidade de assisténcia
e de limitagBes no campo de trabalho a eles préprios e
aos familiares, os pacientes com NF1 convivem com a
imprevisibilidade de progressao da doenga, com o estigma
provocado pelas alteragOes estéticas e com a perspectiva
de transmitir o gene defeituoso a seus descendentes. Es-
ses pacientes tém qualidade de vida reduzida em relagdo
a populagdo em geral (VRANCEANU et al., 2013).

Tal fato guarda relagdo com a gravidade clinica e com
a visibilidade da doenga, indicando a importancia da in-
ser¢do de intervengdes psicossociais junto ao tratamento
clinico e cirurgico, conforme estudos realizados na Franga
(WOLKENSTEIN et al., 2001), Estados Unidos (PAGE et al.,
2006; MERKER et al., 2014) e Itdlia (KODRA et al., 2009).

Por fim, embora ndo se tenha efetuado classifica-
¢do com base nas escalas tradicionalmente utilizadas,
observou-se que a paciente apresenta grau relativamente
reduzido de comprometimento clinico e estético. Tal fato
possivelmente é decorrente de assisténcia precoce e
do apoio familiar, permitindo que a paciente concluisse
formacgdo de nivel superior. Entretanto, nota-se a real in-
terferéncia da doenca no que se refere a sua expectativa
de construir uma familia propria.

CONCLUSAO
Foi concluido no presente estudo que mesmo apre-
sentando sinais e sintomas caracteristicos de neurofibro-
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matose 1, a paciente possui boa qualidade de vida, ndo
sendo impedida de realizar as praticas cotidianas huma-
nas. Entretanto, esta conclusdo é visualizada em poucos
relatos quando se trata de neurofibromatose. No presente
relato, a paciente obteve acompanhamento médico desde
oinicio, logo apds o surgimento dos primeiros sintomas, o
gue a permitiu estar ciente e esclarecida sobre a possivel
evolucdo da doenga. Outro fator significativo para o bom
desenvolvimento clinico e psicossocial da paciente foi o
apoio familiar, que a motivou e criou expectativas posi-
tivas em relagdo aos problemas causados pela doenca.

Por fim, para a paciente em questdo, o esclarecimento
da doenga foi uma das formas de diminuir a rejeicdo, bem
como reduzir a possivel exclusdo social que os portadores
da doenga geralmente sofrem.
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