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Resumo: A doença de Moyamoya (DMM) é uma desordem vaso-oclusiva progressiva rara, com incidência 
estimada em 1:1.000.000, porém é a doença pediátrica cerebrovascular isquêmica mais comum 
no leste Asiático. A neurofibromatose tipo 1 (NF-1) ou doença de von Recklinghausen é uma 
doença genética causada pela diminuição na produção da proteína neurofibromina, o que resulta 
em ausência no controle do crescimento e da divisão celulares. Relata-se o caso de uma criança 
não asiática, com AVE rapidamente progressivo, e diagnóstico tardio de DMM associado à NF-1. 
Paciente pré-escolar, dois anos de idade, sexo masculino, branco, natural do Rio de Janeiro, que 
apresentou episódio de crise convulsiva tônico-clônica, hemiplegia braquiocrural à direita, ataxia, 
afasia e disfagia. Foi internado para investigação com TC e RNM do crânio com imagens de 
injúria isquêmica. Ao exame clínico, observaram-se diversas manchas café-au-lait em tronco, 
dorso, ombro esquerdo, fossa ilíaca direita e extremidades e exame de fundo de olho normal. A 
AngioRNM do crânio evidenciou importante redução do calibre da artéria carótida interna direita 
com ausência de fluxo em sua porção supraclinóide; ausência de fluxo na artéria cerebral média 
esquerda e formação de múltiplos vasos colaterais. Houve melhora importante do quadro 
neurológico com persistência de pequenos déficits motores focais. Foi encaminhada para um 
serviço de neurocirurgia de referência para planejamento da abordagem cirúrgica das estenoses 
vasculares e se mantém em acompanhamento ambulatorial até o momento. Sabe-se que a NF-1 
ocorre mais frequentemente na infância e seu diagnóstico é baseado em critérios clínicos bem 
definidos. É rara a associação de NF-1 e DMM em paciente pediátrico. A DMM é uma doença 
grave, que pode evoluir com curso neurológico desfavorável. Pacientes com NF-1 associado com 
DMM o diagnóstico precoce e o planejamento cirúrgico adequado são de extrema importância 
tanto para melhorar a hemodinâmica cerebral quanto para reduzir os déficits neurológicos 
causados.
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