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Resumo: Neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma condicdo genética autossdmica dominante causada por
mutacBes no gene NF1,que afeta principamente a pele e 0 sistema nervoso.O diagndstico
precoce € essencia para tratamento e acompanhamento,especia mente diante do risco aumentado
de tumores malignos.Em paises em desenvolvimento,como o Brasil,dificuldades no acesso a
exames genéticos e terapias especificas reforcam a importéancia do exame clinico
criterioso.Paciente L.E.J.S.,7 anos,sexo feminino,encaminhada para investigacdo de NF1,sem
antecedentes familiares. Ao exame fisico,apresentava multiplas maculas café com leite(>6 lesdes
de didmetro >5 mm)no tronco e membros,efélides em regides axilares e inguinais(sinal de
Crowe),n0dulos de Lisch nos olhos e peguenos neurofibromas plexiformes
superficiais.Preencheu critérios diagnésticos clinicos e estd em seguimento ambulatoria
especializado,usando Cetotifeno 1 mg duas vezes ao diaTeste genético ndo foi realizado por
limitagbes de acesso.NF1 tem incidéncia de 1:3.000-4.000 nascimentos.MutacGes no gene
NF1(cromossomo 17g11.2)sdo hereditérias ou surgem de novo em cerca de 50% dos casos,como
na paciente.Os critérios diagnosticos,atualizados em 2021,incluem,na auséncia de historia
familiar:8805,6 méculas café com leite com diametro>5mm(pré-puberes)ou >15mm(pds-
puberes),efélides axilares ou inguinais,8805,2 neurofibromas de qualquer tipo ou 1 neurofibroma
plexiforme(NP),glioma 0ptico,8805,2 noédulos de Lisch ou anomalias coroidais,lesdo dssea
distinta,variante patogénica do NF1 em teste genético.No Brasil,0 acesso limitado a andlise
molecular destaca a relevancia da avaliagdo dermatologica.Os nodulos de Lisch sdo tumores
benignos de melandécitos da iris,presentes em até 33% dos pacientes aos 2,5 anos e quase
universais aos 35 anos.Os neurofibromas cuténeos, como os da paciente,séo tumores dérmicos
benignos que,apesar de assintomaticos,causam desconforto fisico e estético.Ja os NP, presentes
em 30% dos casos,podem provocar dor,deformidades,perda funcional e risco de transformagéo
maligna (2-16%).Tumores malignos da bainha nervosa ocorrem em até 16% dos pacientes e € a
principal causa de morte.O tratamento da NF1 é complexo,baseado no controle das manifestactes
clinicas. A excisdo cirlrgica de tumores é comum e sujeita a recidivas e complicacfes
neurol 6gicas.O Cetotifeno,utilizado pela paciente,tem eficacia controversa.Recentemente,terapias
como mirdametinibe,aprovado em 2025,surgem como promissoras,embora 0 acesso também segja
muito restrito no Brasil,ampliando ainda mais as desigualdades no manegjo da NF1. Em contextos
de recursos limitados,como no Brasil,avaliacdo dermatoldgica desempenha papel crucia na
deteccdo precoce e no diagnéstico da NF1,viabilizando encaminhamento para equipes
multidisciplinares,vigilancia continua e reducdo dos riscos associados a doenca.O fortalecimento
da capacitacdo clinica é essencia para superar as barreiras de acesso a exames e tratamentos,e
melhorar o progndstico de criancas com NF1.
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