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Resumo: A neurofibromatose tipo 1 (NF-1) é uma doenca autossdbmica dominante com penetrancia
completa e expressividade ampla. E diagnosticada por meio de critérios clinicos definidos pelo
Nationa Institutes of Health (NIH). Um terco dos pacientes com diagnostico de NF1 tem
neurofibromas, sendo que a presenca de neurofibromas plexiformes, mesmo com apresentacéo
isolada, é considerada critério definitivo para diagnostico de NF1. Os neurofibromas plexiformes
(NFP) sdo tumores benignos da bainha dos nervos periféricos, compostos por células de Schwann
e perineurais, que podem afetar qualquer 6rgdo, com predominio em tronco, cabeca, pescoco e
extremidades. Apresentam crescimento lento, podem ser recidivantes e, na maior parte das vezes,
s80 benignos. Formas malignas sdo encontradas em até 5% dos casos.B.S.N., sexo masculino, 6
anos, apresentou, desde os 6 meses de idade, mancha avermelhada em calcanhar esquerdo, que
evoluiu aos 4 anos com lesdo lipomatosa, redundante e com mancha acastanhada sobrejacente,
sem sinais ou sintomas associados e sem historico familiar para doencas genéticas. Readlizada
ultrassonografia com doppler, que evidenciou espessamento difuso da pele e do subcuténeo do
calcaneo esguerdo, com aumento difuso da ecogenicidade e éreas sugestivas de infiltracéo
liguida. Na tomografia, havia tecido hipodenso, com impregnacéo pelo meio de contraste, de
aspecto infiltrativo, envolvendo subcuténeo e os planos musculares da regido do médio e retropé
a esguerda, determinando remodelamento 6sseo do calcaneo e do taus. O diagnoéstico final foi
realizado por bidpsia incisional, confirmando a hip6tese de neurofibroma plexiforme..A NF1 é
uma doenga multissistémica e o diagndstico é realizado através de achados clinicos elaborados
pelo NIH. O NFP pode ocorrer de forma isolada ou associado a outros sinais e seu diagnostico
preciso é feito por estudo histopatolégico, o que pode retardar a definicéo da doenca. Pode ser
doloroso, com crescimento lento e causar deformidades em tecidos adjacentes devido ao efeito de
massa. Normalmente, tem comportamento benigno, mas, em 5% dos casos, pode evoluir com
malignidade, sendo que alteracdo de textura e crescimento rapido sdo sugestivos de gravidade. A
cirurgia é reservada para 0s casos que cursam com déficit neurologico, deformidade estética, dor
ou suspeita de malignidade. Mesmo com abordagem adequada, a taxa de recidiva € de 20%. O
diagnostico de NF, apesar de ser bem estabelecido, pode ser retardado quando ocorre sinais
clinicos isolados, como é o caso dos neurofibromas plexiformes. O diagndstico correto e precoce
€ essencia, tendo em vista 0o acometimento multissistémico da doenca. O neurofibroma
plexiforme pode ser conduzido, na maior parte dos casos, de forma conservadora. A resseccao
cirtrgica € a melhor opgdo de tratamento para pacientes com grandes volumes ou com suspeita
de malignizacdo. Portanto, a suspeita clinica precoce e o acompanhamento multidisciplinar séo
essenciais para o cuidado desses pacientes.
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