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Resumo: A Neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma doenca genética autossbmica dominante,
neuroectodérmica, com manifestagdes neurol gicas, dermatol dgicas, oculares e sistémicas. Afeta
aproximadamente 1 em cada 2.000 a 3.000 nascimentos. Seu fendtipo € variavel, pode apresentar
multiplas manifestagdes clinicas e gerar morbidade importante. Na maioria dos casos, a busca
inicial por atendimento médico é devido a manifestagdes cuténeas . S. R. B, 11 anos, possuia
histérico prévio de alteragdes cronicas de pele e dificuldade no aprendizado. Busca atendimento
por ter realizado corte de cabelo e percebido abaulamento e mancha em regido de couro
cabeludo, com dor no local da lesdo, sem recordar tempo de sintoma dgico. Ao exame fisico:
regido parietal esquerda com lesdo extensa em couro cabeludo com discreta hipercromia,
amolecida, com aspecto borrachoso a palpacéo, pélos locais mais escuros e densos, sugestivos de
Neurofibroma plexiforme. Também apresentava maculas café com leite: 3 em axila direita, 1 em
MSD, mais de 6 em tronco, 1 em MIE e 1 em MID, além de sardas/efélides em axila. Exame
fisico com 3 critérios clinicos para Neurofibromatose, fechando diagndstico clinico da doenca.
Avaliado pelo cirurgido pléstico, sendo a lesdo em couro cabeludo inoperavel. Tomografia de
cranio com contraste: lesdo de partes moles envolvendo pele e subcutdneo em topografia
frontoparietal esquerda, vascularizada, com realce ao meio de contraste, inespecificas ao método,
também apresenta irregularidades corticais da calota craniana, envolvendo osso frontal e parietal
esquerdos. Realizada bidpsia da leséo para afastar neoplasia de bainha neural devido ao sintoma
de dor loca. Histologia compativel com Neurofibroma plexiforme. Paciente em
acompanhamento com dermatologia, neuropediatria e oncologia, serd chamado para iniciar
tramites de tratamento. Discussdo: A neurofibromatose acontece devido a uma mutagdo no
cromossomo 17g11.2, uma via de importante controle do crescimento celular e prevencdo de
tumores, mutagdes nesse gene resultam em aumento da atividade de RAS e crescimento celular
descontrolado. Visto isso, é importante o diagndstico, monitoramento e intervencéo precoce para
complicagdes especificas. O diagndstico € clinico, uma anamnese detalhada ajuda a relacionar a
apresentacdo das lesdes e historico do paciente . Como opcdo para tratamento em neurofibromas
plexiformes inoperéveis, é aprovado pela Anvisa em criangas maiores de 2 anos, 0 uso do
Selumetinibe3. Essa medicagdo apresentou resultados positivos no controle da doenca, reducéo
sustentada do neurofioroma e beneficio clinicamente significativo 2. Conclusdo: A
neurofibromatose € uma doenca genética, autossdmica dominante, com um fendtipo
extremamente variavel e com morbidade importante. Sendo assim, o diagndstico clinico da
doenca e o inicio das intervengdes indicadas € extremamente importante. Acompanhamento e
tratamento muda desfecho clinico e qualidade de vida do paciente.
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