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Resumo: Introdugdo: Neurofibromatose (NF) € uma desordem genética que abrange: Neurofibromatose 1
(NF1), Neurofibromatose 2 (NF2) e Schwannomatose. S&0 geneticamente e clinicamente
distintas. Principais manifestaces da NF1 sdo: manchas café com leite (MCCL), nédulos de
Lish, neurofibroma, efélides inguinais e axilares, neurofibroma plexiforme, glioma optico,
alteragbes Osseas, enddcrinas, do sistema nervoso central e dificuldades de cognicdo e
aprendizado. O diagndstico € clinico e baseia-se nos critérios da National Institutes of Health
(NIH). O tratamento ndo é especifico e eficaz. Descricdo do caso: Adolescente de 11 anos
encaminhado para o ambulatério de neuropediatria devido a dificuldade escolar e reprovacéo de
ano letivo. Exame fisico: 13 MCCL maiores de 15mm, efélides axilares e escoliose em coluna
vertebral. M&e apresenta multiplas MCCL. Ressonancia magnética do cranio: peguenas imagens
ovalares com hipersina em T2 localizadas no tronco cerebral na regi&o lateral esquerda da ponte
e mesencéfalo, nos nlcleos denteados do cerebelo e em nlcleos da base na projecéo dos globos
palidos bilateralmente. Discussdo: NF1 é uma doenca genética com variabilidade clinica seu
diagndstico € baseado na NIH, no caso temos: seis ou mais MCCL maiores de 15mm para pés
puberes e efélides axilares. O adolescente apresenta comemorativos que reforcam a NFL1:
alteracdo da cognicdo e escoliose. O teste genético beneficia individuos com um critério ou
diagndstico incerto. A incidéncia da desordem de aprendizado em criangas é quatro vezes maior
do gue na populacdo em geral e a escoliose € a principal anormalidade esgquel ética. Conclusdo: O
diagnostico precoce da NF1 é benéfico para as criancas e familiares, permitindo oferecer
aconselhamento genético, facilitando a intervencéo precoce em complicacdes. Ha escassez de
informagbes, pouco se divulga sobre a NF1, fazendo com que a doenca seja negligenciada.
Concluimos que através dos estudos e apresentacdo de novos casos, 0S pacientes terdo menos
complicacdes e aumento da qualidade de vida.
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