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Resumo

A neurofibromatose ¢ uma doenga autossdmica do-
minante com um defeito basico nas células da crista
neural. Embora existam muitas teorias com respeito a
causa da neurofibromatose, a etiologia permanece des-
conhecida. E caracterizada pela presenca de tumores
cutaneos e subcutaneos, tumores de nervos e manchas
“café com leite”. O diagndstico € clinico devido ao pa-
drdo caracteristico de acometimento cutaneo. A possi-
bilidade de malignizac@o dos neurofibromas em pacien-
tes com NF é motivo de constante preocupacio. Nosso
objetivo é fazer uma breve revisdo de neurofibromatose
e descrevermos nosso caso clinico.

Descritores: 1. Neurofibromatose;
2. Manchas café com leite;
3. Lesoes.

! Académicos do internato médico — UNISUL
2 Médica responsavel do PSF onde ocorreu o atendimento.
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Abstract

Neurofibromatosis is an autosomal dominant disor-
der that primarily affects the neural crest cells. Althou-
gh there are many theories regarding the cause of neu-
rofibromatosis, the etiology is still unknown. It is charac-
terised by the presence of on and under skin tumours,
nerve tumours and café-au-lait spots. The diagnostic is
clinical due to the standard feature of skin involvement.
The possibility of the neurofibromas to become malig-
nant in patients with NF is cause for considerable con-
cern. Our aim is to conduct a short review of neurofi-
bromatosis and to describe our clinical case.

Keywords: 1. Café-au-lait spots;
2. Lesions;
3. Neurofibromatosis.
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Introducao

A neurofibromatose (NF) tem sido observada em di-
ferentes partes do mundo, em todas as ragas, com cor-
relacdo idéntica entre homens e mulheres, ocorrendo na
propor¢ao, de um para cada 2.500 a 3.000 nascimentos.
E autossdmica dominante com um defeito bésico nas
células da crista neural**. Pode aparecer ao nascimen-
to, mas com freqiiéncia se manifesta tardiamente, espe-
cificamente durante a puberdade, na gravidez ou na
menopausa, e tem progressao cronica com os anos*. A
neurofibromatose tipo 1 é causada por uma mutag@o no
gene NF1 localizado no cromossomo 17, sendo este um
gene de supressdo tumoral, codificador da neurofibro-
mina’.

Caso Clinico

MS, feminina, branca, 52 anos, casada. Ha 33 anos,
logo ap6s gestagdo a termo, surgiu uma lesao nodular na
regido do clitéris com aproximadamente 1cm, desde en-
tdo a mesma vem crescendo. Apds um ano comegaram
a surgir lesdes semelhantes em outras partes do corpo
(primeiro abdome, em seguida, tronco, pesco¢co, mem-
bros e cabeca). Na evolugao apresenta lesdo pedicula-
da de grande volume em vulva, com ulceracdo e erite-
ma na parte distal acompanhada de outras lesdes de
menor volume na mesma regiao.

Lesdes observadas em fotos 1, 2 e 3.

Teve diagndstico de cancer de mama hd 2 anos, sen-
do realizada mastectomia radical a esquerda com esva-
ziamento linfonodal. Seguido por quimioterapia por 6
meses.

Nao tem histérico familiar de neurofibromatose ou
de canceres.

Ao exame fisico apresenta incontdveis lesdes com
diferentes graus de evolucdo. Sendo a da regido do cli-
téris a de maior tamanho (aproximadamente 11cm). Tam-
bém apresenta muitas manchas “café com leite” disse-
minadas, sendo 3 manchas de aproximadamente 3cm
de didmetro no abdome, duas de 2cm em dorso e duas
de 2cm na perna direita, apresenta também outras man-
chas, que por serem de tamanhos pequenos ndo foram
consideradas significativas. Ndo apresenta sinais neu-
rolégicos (parestesia), ou mais alteragdes ao exame fisi-
co. Também, ndo foi observado acometimento no exa-
me de fundo de olho.

Ao receber o diagnéstico de neurofibomatose foi
encaminhada a servico especializado. Nos diversos exa-
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mes realizados foi constatada presenca de nédulo renal
e nédulo hepdtico sugestivo de malignidade. Foi encami-
nhada a cirurgia, nao resistindo ao procedimento.

Discussao

A neurofibromatose foi descrita em 1882 pelo Dr.
Friedrich von Recklinghausen. Trata-se de anomalia
genética com transmissao autossomica dominante, po-
rém em aproximadamente 50% dos casos ocorre em
decorréncia de novas mutagdes.®’. E caracterizada por
alteracdes simultineas do tegumento e dos sistemas
nervosos central e periférico.

O diagnéstico €, essencialmente, clinico devido ao
padrio de acometimento cutineo. E caracterizada pela
presenca de tumores cutdneos e subcutaneos, tumores
de nervos e manchas pigmentares, conhecidas como
“café com leite”. O diagnéstico diferencial faz-se com a
sindrome de Albright onde raramente hd mais do que
trés ou quatro manchas “café com leite”, unilateralmen-
te, distribuidas sobre as naddegas ou area cervical®. Na
neurofibromatose aproximadamente 50% dos casos
apresenta lesdes discretas®”. Exames complementares
podem corroborar o diagnéstico.

Em nosso caso, somente os critérios clinicos foram
suficientes para fazer o diagndstico. A presenga de dois
dos seguintes critérios garante praticamente o diagnds-
tico: 1. Presenca de seis ou manchas café com leite com
didmetro com maior que Smm, em criangas com menos
de seis anos e maior que 15mm em mais velhos (presen-
te em nossa paciente), 2. Dois ou mais neurofibromas
de qualquer tipo ou plexiforme (relatado nesse caso), 3.
Efélides nas regides axilares ou inguinais, 4. Glioma em
nervo 6ptico, 5. Dois ou mais nédulos de Lisch, 6. Dis-
plasia do esfendide ou afinamento dos cértex de ossos
longos, com ou sem pseudo-artrose e 7. Parente de
primeiro grau com a doenga'’.

Na forma cléssica, os tumores e outras manifesta-
¢oes cutdneas sao progressivas com o aumento da ida-
de, sendo que a doenca é comumente diagnosticada en-
tre os 30 e 40 anos de idade.

Os tumores cutianeos podem ser sésseis, peduncula-
dos, conicos ou lobulados, podendo apresentar duas for-
mas: uma firme, com nédulos discretos, e outra, que atin-
ge grandes proporg¢des, “le tumeur royale”!!!2. Esta
paciente apresentava lesdes sésseis e pedunculadas de
tamanhos varidveis. Outra caracteristica da lesdo é que
as mesmas nao sdo encapsuladas, podendo infiltrar a
derme, subcutianeo, musculo e nervos.
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Além das lesdes tegumentares pode haver lesdes
associadas, devido a possibilidade de ma formagdes, nao
exclusivamente ectodérmicas, mas também mesodérmi-
cos. As lesdes 6sseas sdo caracterizadas por osteoma-
lacia, osteoporose, entre outras. As alteracdes viscerais
podem encontrar tumores fibrogliomatosos, angiomato-
sos e lipomatosos, que podem acometer varios apare-
lhos. Sao descritos, também, tumores hepéaticos (nossa
paciente apresentava nédulo hepdtico e renal, como tam-
bém tem histdria de cancer de mama) e pulmonares.

Nao h4 cura para a NF, porém, busca-se controlar a
sintomatologia. O tratamento limita-se a excisdo dos tu-
mores que produzem dor, incapacidade funcional, alte-
racdes estéticas e psicoldgicas ao paciente, bem como
massas de crescimento acelerado com suspeita de trans-
formacdo maligna'®. A intervengao cirdrgica permite bi-
Opsia e histopatologia das tumoragdes, confirmando ou
excluindo a presenca de malignizagdo.®’. Por serem tu-
mores da bainha neural, sdo passiveis de extirpacdo com-
pleta, com preservacao anatdmica e funcional do tronco
principal do nervo periférico'.

A possibilidade de malignizag¢@o dos neurofibromas
em pacientes com NF é motivo de constante preocupa-
¢do. A modificacdo de forma ou volume dos tumores
neurais, freqiientemente, solicita intervengdes terapéu-
ticas precoces, prevenindo malignizagdo'.
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Foto 1 - Primeira lesdo a surgir e atualmente a de maior
tamanho, em torno de 11 cm, em sua extremidade apre
sentando ulceracdo e eritema. Outras lesdes ainda po
dem ser vistas em grandes ldbios
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Foto 2 - Multiplas lesdes em diferentes estagios de evo
lucdo no abdome, inclusive manchas “café com leite”.

Foto 3 - Grande lesdo em nuca, acompanhada de ou
tras lesoes de diferentes tamanhos.
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