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Resumo: Introdugdo: A neurofibromatose € a mais comum das facomatoses, sendo uma doencga
autossdmica dominante, ligada ao cromossomo 17. Apresenta uma variabilidade na expressdo
fenotipica podendo alterar o sistema nervoso central e periférico, pele, o0ssos, trato
gastrointestinal, sistema enddcrino e vascular. Descricdo do Caso: Paciente V.C.J., 6 anos e 6
meses de idade, sexo masculino. M&e relata que paciente iniciou com o aparecimento de manchas
hipercromicas em dorso, axila e virilha aos 1 ano e 8 meses, sem outros sintomas associados. Foi
diagnosticado com neurofibromatose tipo 1, iniciando acompanhamento multidisciplinar com
neurologista, dermatologista e oftalmologista. Apresenta bom desenvolvimento neuropsicomotor
e bom desempenho escolar. Nega uso de medicagdes, internactes, alergias e cirurgias. Tem como
patologias pregressas dermatite de dobras e rinite alérgica. Discussdo: A neurofibromatose €
classificadaem tipo 1 e 2, sendo ado tipo 1 amais frequente. A neurofibromatose tipo 1 (NF-1) é
uma doenca genética multissistémica que apresenta manifestacbes cuténeas importantes, como
manchas café-com-leite , sardas e neurofibromas. Apesar da expressdo clinica variavel, a
mutacdo do gene NF-1 € considerada a mais comum alteracdo genética autossdmica dominante
espontanea, com penetrancia completa. A incidéncia de NF-1 € de aproximadamente um em
2.500 nascimentos, afetando todas as racas. Estima-se que existam cerca de 80.000 casos
atualmente no Brasil e cerca de 1,5 milhGes em todo o mundo. Conclusdo: Apesar de 60 dos
casos serem na forma leve, sem comprometimento neuroldgico ou clinico grave, restringindo-se
as alteragdes de pele, a neurofibromatose pode ainda apresentar-se com distarbios clinicos e
cirirgicos passiveis de erradicacdo, sendo que 20 dos casos sd0 graves, apresentando
complicagdes persistentes, sendo as mais comuns o glioma, escoliose e defeitos Osseos
congénitos, deficiéncia mental e atraso no desenvolvimento motor.
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