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Resumo: A Neurofibromatose Tipo 1 (NF1), ou doenca de von Recklinghausen, é uma condicéo genética
de heranca autossdmica dominante. As alteracGes no gene NF1, localizado no cromossomo 17,
interferem na codificagio da proteina supressora tumoral neurofibromina 1. E caracterizada por
manchas café-com-leite (MCCL), efélides, neurofibromas cutaneos, dificuldades de
aprendizagem ou problemas de comportamento, entre outros. Construir uma série de casos de
NF1 atendidos em um ambulatério de genética médica em Porto Alegre, incluindo apenas
pacientes com diagnéstico confirmado pelos critérios de Legius et a. (2021) e com idade inferior
a 18 anos. Estudo descritivo retrospectivo transversal a partir de série de casos de pacientes com
NF1 em um ambulatorio de genética médica no Rio Grande do Sul. Foram avaliados nove casos,
desses, seis pacientes eram do sexo feminino, com idades de 1a10m a 10 anos (média: 5,92 anos)
no momento do diagndstico. Em apenas um caso havia histérico familiar de NF1. Todos os
pacientes apresentaram MCCL e oito apresentaram efélides axilares e/ou inguinais. Cinco
apresentam neurofibromas cuténeos, plexiformes e/ou subcutaneos. Apenas um apresentou
nodulos de Lisch, dois apresentaram gliomas Opticos e cinco displasia 0ssea (escoliose ou
pseudoartrose). Em dois casos observou-se distirbios de crescimento, sendo um com baixa
estatura e um com supercrescimento. Foram identificadas manifestacbes cognitivas em quatro
casos, macrocefalia em trés e crises convulsivas em um. Cinco pacientes apresentaram
manifestagdes comportamentais, incluindo um caso com Transtorno do Espectro Autista e um
com Transtorno do Déficit de Atencdo e Hiperatividade e agressividade. Ademais, um paciente
tem hipertensdo e dois apresentam problemas cardiovasculares. forame ova patente e
comunicacdo interatrial e interventricular. Dos nove pacientes avaliados, quatro realizaram
exame molecular, em um deles o resultado foi normal e em trés foram encontradas as variantes
p.Leul731Trpfs* 3, p.Cysl67GInfs* 10 e p.Thr831fs* 34 em heterozigose no gene NF1. Os casos
apresentam um amplo conjunto de sinais iniciais que levaram a suspeita de NF1. O processo de
diagndstico envolveu exame fisico, radioldgico, oftalmolégico e testes moleculares. O estudo
destaca a importancia do diagnéstico precoce para melhorar a qualidade de vida dos pacientes
com NF1. Esta série de casos evidencia a alta prevaléncia de alteracbes pigmentares cutaneas,
especialmente MCCL, como um sina de alerta fundamental aos pediatras, com especial atencdo
a pacientes com disturbios do comportamento e desenvolvimento. Frente a casos de NF1, é
essencial a implementagdo de protocolos para o tratamento e vigilancia, visto que € uma
sindrome de predisposi¢cao ao cancer, promovendo uma abordagem multidisciplinar que envolva
pediatras, geneticistas, dermatologistas, neurologistas, oftalmologistas e outros profissionais
conforme necessario.
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