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Resumo: Neurofibromatose (NF) € uma denominacdo genérica para trés doencas de origem genética
autossomica dominante: neurofibromatose tipo 1 (NF1), neurofibromatose tipo 2 (NF2) e
schwannomatose. A NF1 € a doenca humana mais frequente causada pelo defeito em um Unico
gene, apresentando incidéncia de 1/3.000 dos nascidos vivos., a maioria dos pacientes sao
assintomaticos. practeristicas estdo presentes no nascimento ou se desenvolvem durante a
infancia. A neurofibromatose tipo 2 corresponde a 10% dos casos, ocorrendo em cerca de 1 em
35.000 pessoas. Ela se manifesta principalmente com neuromas acUsticos bilaterais congénitos
(schwannomas vestibulares), que provocam surdez, instabilidade e, por vezes, cefaleia ou
fragueza facial. Podem, também, aparecer massas no 8° par craniano (vestibulococlear). Por fim,
a Schwannomatose, uma doenca rara, € classificada como um 3° tipo de neurofibromatose.
Desenvolvem-se nos nervos espinhais e periféricos e podem ser muito dolorosos, mas neuromas
do acistico ndo sdo caracteristicos. Outros sintomas também podem surgir a depender da
localizacdo dos schwannomas. Paciente L.V.R.S., 14 anos, com diagndstico prévio de
neurofibromatose tipo 2 ha dois anos. Em 2022, paciente deu entrada com quadro disfagia
importante, sendo realizada investigagdo com tomografia de cranio que evidenciou
neurofibromas nos angulos pontocerebelares de 6,7 cm a esquerda e 4,6 cm a direita com efeito
expansivo, opressao sobre o tronco cerebral e hemisférios cerebelares, com obliteracéo difusa da
coluna ligudrica acarretando destruicéo 0ssea do apice petroso, alargamento e obliteracdo difusa
dos condutos auditivos internos. Havia também colabamento difuso do IV ventriculo com
consequente acentuada ectasa do sistema ventricular & montante. Envolvendo
circunferencialmente o nervo optico esquerdo, havia lesdo expansiva solida extra-axial medindo
cerca de 3,3 cm, com captagdo de contraste meningotelial/meningioma. Na regido cervical
apresentava lesdo expansiva e hipoatenuante na regido retrofaringea/retromandibular a esquerda,
medindo cerca de 6,0 cm, com remodelamento junto ao canal jugular, reduzindo a coluna aérea
na orofaringe, causando rechagcamento de glandulas submandibulares e parétida esquerda. Havia,
também, lesdo nodulariforme submandibular direita, medindo cerca de 2,5 cm. Por fim, a
presenca de neurofibroma plexiforme foraminal esquerdo de C6-C7, medindo cerca de 3,6 cm. A
neurofibromatose quando adiagnodsticada tardiamente pode ter impactos significativos no
morbidade e mortalidade do paciente, tornando inviavel qualquer cirdrgia para controle da
expansdo e consequéncias das ledes. A neurofibromatose € um conjunto de doengas raras, assim,
esse estudo de caso visa aumentar o0 indice de suspeita a respeito dessa condicdo incomum. E
importante ser discutida e lembrada para um maior nimero de diagnésticos serem feitos ainda em
estagio inicial. N&o ha tratamento especifico mas a deteccéo e manegjo precoce diminui as chances
de complicacdes.
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