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INTRODUCAO

RESUMO

Neurofibromatose consiste em um conjunto de trés entidades nosoldgicas
distintas, a Neurofibromatose tipo 1 (NF 1), Neurofibromatose tipo 2 (NF 2) e
Schwannomatose (SCH). Ambas possuem etiopatogenia genética autossomica
dominante. a NF 1 especificamente atinge 1 a cada 2.500 a 3.000 em todas as
ragas, com potencial redu¢do da sobrevida em 15 anos. Desenvolve-se a partir de
mutagdes no cromossomo 17gl11.2. As manifestagdes tipicas da doenga sdo,
maculas de aspecto café com leite, neurofibromas dérmicos e plexiformes e
sardas intertriginosas: Com respeito a terapéutica do tumor, ndo ha drogas ou
procedimentos capazes de prevenir ou reverter as lesdes caracteristicas da NF 1.
Em contrapartida, é possivel realizar aconselhamento genético e detecgdo precoce
de possiveis complicagGes. O presente relato aborda e discute um caso atipico de
NF1.
Palavras-chave:
Neurofibromas

Nerurofiboromatose tipo 1. Neurofibromatose tipo 2.

ABSTRACT

Neurofibromatosis consists of a set of three distinct nosological entities,
Neurofibromatosis Type 1 (NF 1), Neurofibromatosis Type 2 (NF 2) and
Schwannomatose (SCH). Both have autosomal dominant genetic pathogenesis. NF
1 specifically reaches 1 out of 2,500 to 3,000 in all races, with potential reduction
in 15-year survival. It develops from mutations on chromosome 17q11.2. Typical
manifestations of the disease are café au lait macules, dermal and plexiform
neurofibromas, and intertriginous freckles. Regarding tumor therapy, there are no
drugs or procedures capable of preventing or reversing the characteristic lesions
of NF 1. In contrast, genetic counseling and early detection of possible
complications are possible. This report addresses and discusses an atypical case of
NF1.

Keywords: Nerurofibromatosis type 1 Nerurofibromatosis type 2. Neurofibromas

primeiro e segundo grau. Ademais exames

neuroimaginoldgicos podem ser suplementar na

A Neurofibromatose consiste um conjunto de trés entidades
nosoldgicas distintas, a Neurofibromatose tipo 1 (NF 1),
Neurofibromatose tipo 2 (NF 2) e Schwannomatose (SCH).
Ambas possuem etiopatogenia genética autossémica
dominantel.

A avaliacdo clinica é o principal meio para diferencia-las, a NF
1 especificamente atinge 1 a cada 2.500 a 3.000 em todas as
racas, com potencial reducdo da sobrevida em 15 anos.
Desenvolve-se a partir de mutagdes no cromossomo 17q11.2.
As manifestagGes tipicas da doenca sdo, maculas de aspecto
café com leite, neurofibromas dérmicos e plexiformes e sardas
intertriginosas®®. E indispensavel a correlagio com histéria
familiar de tumores prévios e lesGes de pele em parentes de

investigacio*16,

Por outro lado, na conducdo de casos duvidosos pode-se
agregar a analise de mutagdo, um método ndo aconselhado de
forma rotineiral®. Com respeito a terapéutica do tumor, n3o
ha drogas ou procedimentos capazes de prevenir ou reverter
as lesGes caracteristicas da NF 1. Em contrapartida, é possivel
realizar aconselhnamento genético e deteccdo precoce de
possiveis complicagdes.

O presente caso objetiva relatar e discutir um caso atipico de
NF 1
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DESCRIGAO DO CASO

Paciente, sexo masculino, 31 anos, de raca de parda, natural
de Miracema-TO, residente em Tocantinea-TO, e segundo
grau completo. Relata histéria de neurofibromatose, com
multiplos neurofibromas de consisténcia fibroelastica,
indolores e espalhados por toda extensdo corpdrea, sendo o
maior deles envolvendo hemiface esquerda, e regido cervical
esquerda (figura 1). Menciona desconforto estético, disfonia e
disfagia progressiva, dores localizadas em topografia tumoral,
ademais assinala engasgo com facilidade. Portador de
hipertensdo  arterial sistémica, histéria familiar de
neurofibromatose tipo 1 (mde e 6 irmdos). Sinais vitais com
PA: 110/80 mmHg, FC: 115 bpm, FR: 19 irpm, saturagdo de
oxigénio: 99%. Ao exame fisico, apresenta pequenos
neurofibromas distribuidos pelo corpo, e um de grandes
dimensGes englobando as regides parotideomassetérica

esquerda, submandilar esquerda e cervical esquerda (figura
1), com notdria assimetria de face, ademais possui maculas de
aspecto café com leite em brago esquerdo e face posterior do
hemitérax direito (figura 1).
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Figura 1. Visdo anterior, e lateral direita e esquerda

Apds consulta ambulatorial da equipe de cirurgia de cabeca e
pescoco foi indicado a cirurgia, para resseccdo do
neurofibroma gigante de face. Foi submetido a cirurgia, com
incisdo cervical lateral esquerda e abertura por planos,
visualizacdo direta do tumor (figura 2), com necessidade de
ligadura da artéria cardtida comum esquerda, nervo vago e
veia jugular interna. No intraoperatério foi evidenciado que o
neurofibroma se projetava da base cranio, realizado a ligadura
do tumor em sua base e exérese, medindo 20x15 cm em seus
maiores eixos (figura 3).
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Figura 3. Peca anatomocirurgica medindo cm 20x15 cm em
seus maiores eixos.

Por fim, realizado sintese dos planos, retalho de pele, e
inser¢do do dreno. Evoluiu com boa recuperagdo pods-
operatéria, com perda parcial da sensibilidade em hemiface
esquerda, e sem alteragdes de motricidade. Recebeu alta apds
oito dias de internagdo
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Figura 4. Sintese, retalho de pele e dreno inserido.

DISCUSSAO

Neurofibromatose consiste em um conjunto de trés entidades
nosoldgicas distintas, a Neurofibromatose tipo 1 (NF 1),
Neurofibromatose tipo 2 (NF 2) e Schwannomatose (SCH).
Ambas possuem etiopatogenia genética autossémica
dominantel.

NF 1 foi descrita pela primeira vez no século XIX no ano de
1882 por Frederich von Recklinghausen?. E uma doenga de
origem genética, autossOmica dominante com mutagbes no
cromossomo 17q11.2, cujo a evolugao fisiopatoldgica altera a
proteina neurofibromina, a qual é responsdvel pela supressao
tumoral. Enquanto a distribuicdo populacional, ocorre em 1
cada 2.500 a 3.000 em todas as ragas, e paralelamente reduz a
sobrevida de individuos acometidos em cerca de 15 anos em
relacdo a populagdo geral. As principais manifestacées da
doenca sdo, maculas de aspecto café com leite, neurofibromas
dérmicos e plexiformes e sardas intertriginosas3®. Possui
expressao clinica varidvel, os neurofibromas desenvolvem-se
em até 50% dos casos, podendo originar complicacOes
significativas, incluindo sindrome dolorosa, debilidade
funcional, transformagdo maligna e desfiguracdo’**.

No caso descrito, paciente apresentava neurofibroma de
topografia facial, sem outras alteracdes, no entanto
ocasionado grande desconforto psicolégico e estético.

E indispensavel diferencia-la da NF 2, condicdo mais rara,
origina-se de mutacdo localizada no cromossomo 22q12.2,
que codifica a proteina merlina. Clinicamente caracteriza-se
por multiplos tumores do sistema nervoso central,
predominando schwannomas, meningiomas e
ependimomas!?. De maneira semelhante a SCH é outro
diagnostico que deve ser afastado, tipificada por multiplos
schwannomas e auséncia de tumor no nervo vestibular®s.

O diagndstico de NF 1 baseia-se na avaliagdo clinica criteriosa
do paciente suspeito, e concomitantemente de uma histéria
familiar detalhada, incluindo informagdes sobre tumores
prévios e eventuais lesdes de pele em parentes de primeiro e
segundo grau. Ademais exames neuroimaginolégicos podem
ser suplementar, podendo evidenciar focos de desmielinizagdo
no cerebelo, nucleos da base, tronco cerebral, gliomas das vias
6ticas, displasia vascular e tumores da bainha nervosa®*'®. Por
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outro lado, na condugdo de casos duvidosos pode-se agregar a
analise de mutagdo, um método ndo aconselhado de forma
rotineiral®.

Com respeito ao tratamento do tumor, ndo hd drogas ou
procedimentos capazes de prevenir ou reverter as lesGes
caracteristicas da NF 1. Em contrapartida, é possivel realizar
aconselhamento genético e detecgdo precoce de possiveis
complicagGes. Os neurofibromas cutaneos podem ser
removidos por cirurgia plastica, no caso dos plexiformes,
consiste em procedimentos invasivos e complicados, com
resultados limitados e alto indice de recidiva. Apesar disso,
situagbes  dolorosas, comprometimento funcional e
desfiguracio, a cirurgia deve ser considerada®. Tal medida foi
realizada no caso descrito, devido a assimetria facial, e
deterioragdo de fungdes fundamentais, como mastigacdo e
capacidade respiratéria, além do estigma estético de longa
data do paciente.

Nos portadores de NF 1 é comum a presenga de ansiedade,
depress3o, psicose e comportamento sociopatal’”. Com base
nisso, é necessario reorganizar os individuos socialmente,
através de psicoterapia e esclarecimento sobre a doenga.

O progndstico é varidvel, devendo levar em conta, o inicio das
manifestagdes, local do tumor e doengas concomitantes.
Quanto mais precoce o surgimento das maifestacdes menor
serd a sobrevida do individuo, no que tange a localizagdo, os
de nervos periféricos o progndstico é bom, exceto
transformacdo maligna. Ao contradrio dos intracranianos ou
intraraquideos, com progndstico grave. Ademais, o
seguimento ambulatorial e rastreio de doengas é relevante,
pois surgimento de neoplasias e hipertensao arterial reduzem
a expectativa de vida nesse grupo de pacientes4*®

CONCLUSOES

E notdrio no acompanhamento de pacientes com NF1, o
impacto clinico, no estilo de vida, varidveis psicoldgicas, e
fatores estéticos.

A excisdo completa consiste na melhor opgao terapéutica, no
entanto, a abordagem pode ser complexa nos casos de massas
volumosas, como no caso supracitado, a adaptacdo regional
ao tumor e falta de plano de clivagem com estruturas
adjacentes dificulta a abordagem. Por tabela, a ressec¢do
parcial pode ser a opgdo a ser realizada
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