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Resumo: Introdução: A Neurofibromatose 1 (NF1) é um distúrbio autossômico dominante, caracterizado, 
principalmente, por manchas café-com-leite, neurofibromas, efélides inguinais e axilares e 
nódulos de Lisch. Descreve-se caso de NF1 com complicações cognitivo-comportamentais 
significativas. Descrição do caso: Paciente do sexo masculino, 5 anos, vem à pediatria 
apresentando agitação psicomotora há dez meses, iniciada após morte da genitora. Manifesta-se 
através de inquietação e comportamento agressivo. Atrapalha sono e relações sociais. 
Diagnóstico de neurofibromatose ao nascimento. Avó materna e genitora também possuem essa 
patologia. Em acompanhamento com psicólogo e neuropediatra e aguarda autorização para 
neurocirurgião pediatra. Ao exame clínico, identificados atraso na fala, movimentos 
estereotipados, aversão ao toque e quinze manchas café com leite em tronco. Ressonância 
Nuclear Magnética evidencia formação nodular sugestiva de glioma óptico e alterações em ponte 
e pedículos cerebelares. Prescrito Risperidona (0,5ml/dia) e encaminhamento a oftalmologia e 
terapia ocupacional. Paciente evolui com melhora. Discussão: Comprometimento cognitivo-
comportamentais são frequentes em até 80 das crianças com NF1 e diminuem a qualidade de vida 
na infância. Incluem-se distúrbios de fala, aprendizagem, atenção, socialização, sono e 
transtornos do espectro autista. Fundamentos da disfunção cognitiva são pouco compreendidos, 
mas sugere-se comunicação prejudicada entre regiões neurais e disfunção precoce da mielina. A 
apresentação variável da NF1 pode retardar manejo adequado, acarretando pior prognóstico e 
consequente prejuízo psicossocial para pacientes e suas famílias. Acompanhamento 
interdisciplinar e intervenção farmacológica têm bons resultados nos sintomas comportamentais. 
Conclusão: Detecção precoce e abordagem multidisciplinar de complicações tratáveis da NF1 são 
as medidas disponíveis capazes de alterar prognóstico da doença, oferecendo melhor qualidade 
de vida para paciente e sua família.
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