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Resumo: Neurofibromatose é doenca genética autossOmica dominante, cronica e progressiva, com
frequente comprometimento multissistémico. Seu diagndstico presuntivo é feito através critérios
clinicos. DESCRICAO DO CASO: M.C.G.B, escolar, 9 anos, feminino, internada com historia
de tosse e dispnéia, ha 15 dias;, quadro recorrente, motivando internacdes anteriores em outros
servicos. Dentre outras queixas, houve relato de déficit cognitivo importante. Pais consanguineos.
Ao exame fisico, verificou-se a presenca de multiplas manchas café com leite disseminadas pelo
corpo e efélides em regido axilar e inguinal; apresentava também destruicdo de leito ungueal e
distrofia nas vinte unhas, resultantes de intensa onicofagia; ausculta respiratéria normal, dispneia
e dessaturacdo, com necessidade de oxigenoterapia. Realizou radiografia de térax, sem
alteragcOes. Fez uso de antibioticoterapia, corticoterapia e beta-2 agonista de curta duragdo, com
melhora do quadro respiratério. Apés avaliacdo, concluiu-se que a paciente preenchia critérios
clinicos para diagndstico de Neurofibromatose. DISCUSSAO: A neurofibromatose geralmente é
diagnosticada na infancia através de critérios clinicos. Dentre os trés tipos existentes, o tipo 1
(NF1) é o mais comum e seus principais achados incluem manchas café com leite, neurofibromas
dérmicos e plexiformes, eeféides axiliares e inguinais. Os neurofibromas, apesar de benignos,
podem apresentar um crescimento consideravel e gerar complicagdes estruturais e funcionais. E
decorrente de mutacGes no gene da NF1 e consequente incapacidade de sintese da proteina
neurofibromina, moduladora do crescimento e diferenciagdo celular. Outras manifestagdes
clinicas incluem acometimento oftaimolégico, cardiovascular, pulmonar, osteomuscular e
enddcrino. No caso relatado, verificaram-se sinais importantes da doenca, que foram
provavel mente negligenciados em outras internagdes, e que permitiram o seu diagnostico durante
0 curso de uma doenca respiratéria. CONCLUSAO: O diagndstico da neurofibromatose é
baseado em critérios clinicos, devendo ser feito precocemente, através de avaliagdo clinica
minuciosa ,com 0 objetivo de antecipar as principais complicacdes e oferecer seguimento clinico
adequado.
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