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Resumo: O tumor maligno da bainha de nervo periférico (MPNST, na sigla em inglés) € uma complicagéo
grave que pode ocorrer em individuos com neurofibromatose tipo 1 (NF1), uma condicéo
genética que afeta o sistema nervoso Paciente do sexo masculino, 2 anos e 8 meses, que
apresentava sintomas recorrentes de diarreia, vomitos e febre. Durante uma das consultas por esta
gueixa no pediatra foi observado um ndédulo abdominal endurecido, além de mdltiplas manchas
café com leite pelo corpo. A mée do paciente também possuia manchas café com leite pelo corpo
sem diagnostico de sindrome genética. Apds a remocdo do nodulo abdominal e andlise
histopatoldgica inicial inconclusiva, 0 exame imuno-histoquimico confirmou tumor maligno da
bainha de nervo periférico. A NF1 é uma doenca autossbmica dominante com penetrancia
completa, afetando iguamente ambos os sexos e manifestando-se de forma progressiva com
envolvimento sistémico. Os MPNSTs sdo tumores malignos que se desenvolvem a partir das
células da bainha dos nervos periféricos. Na NF1, as pessoas tém uma predisposi¢cdo aumentada
para o desenvolvimento desses tumores, embora ndo todos os pacientes com NF1 desenvolvam
MPNSTs. Esses tumores sd0 caracterizados por seu potencial agressivo de crescimento e
propensdo para se espalhar para outras partes do corpo (metastase). Os MPNSTs geralmente se
desenvolvem a partir de neurofibromas plexiformes pré-existentes, que sdo tumores benignos que
ocorrem com frequéncia em pacientes com NF1. A transformagdo de um neurofibroma
plexiforme em um MPNST € um evento raro, mas representa uma das complicagdes mais graves
associadas a NF1. O tumor maligno da bainha de nervo periférico (MPNST) pode ocorrer em
gualquer idade, mas é mais comum surgir em adultos jovens e adultos, geralmente entre 20 e 50
anos de idade. No entanto, em individuos com neurofibromatose tipo 1 (NF1), como discutido no
caso anterior, 0 MPNST pode surgir mais precocemente, as vezes na adolescéncia ou até mesmo
na infancia, embora isso sga menos comum. Independente da idade, pensar em MPNST em
tumores que aparecem associados com NF1. O diagnostico precoce e o0 mangjo adequado sdo
essenciais para melhorar as perspectivas de tratamento. O tratamento pode envolver cirurgia para
remover o tumor, radioterapia e quimioterapia, dependendo do estagio e dalocalizagdo do tumor.
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