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Introducao: A neurofibromatose tipo 1 (NF1) ou doenca de Von Recklinghausen é uma
transtorno genético de heranca autossémica dominante com 100% de penetrancia,
expressao variavel e curso progressivo, 50% dos casos ocorrem por mutacdo “de novo”,
com incidéncia de 1 a 5 casos a cada 10000 recém nascidos vivos. Nao ha
homozigosidade em individuos. O gene responsavel pela NF1 se encontra no cromossomo
17q, a proteina codificada se chama neurofibromina, que ¢ um supressor tumoral,
quando esta estd ausente ocorre uma proliferacao celular incontrolada, com aumento de
quatro vezes no risco tumoral. Esses na maioria das vezes sao benignos, porém podem se
malignizar, afetando principalmente as células de Schwann e oligodentrocitos. As
manifestacoes clinicas sdo: alteracdes cutaneas, multiplos neurofibromas, nédulos de
Lysch e lesdes 0sseas. Objetivos: Apresentar uma paciente com Neurofibromatose tipo I
de heranga vertical, estudante da Faculdade de Medicina FHAB, Santo Tomé.
Metodologia: Foi realizado uma entrevista com a paciente, analisando os exames
complementares realizados no diagndsticos e no seguimento da doenga. Resultados: O
caso se refere a uma paciente de 20 anos de idade, foi diagnosticada com NF1 com dois
anos de idade, juntamente quando foi detectada a doenca em seu pai. Desde esse
momento foram realizados exames de controle anuais, como Tomografia axial
computada, Ressonancia nuclear magnética, fundo de olho e exame de potencial
evocado. Aos dezessete anos foi realizada a retirada de um tumor localizado no ombro,
tendo como resultado do anatomopatoldégico um schwanoma plexiforme. Aos vinte anos,
se retira um teratoma. Atualmente, a paciente se apresente com quinze manchas cor café
com leite distribuidas em diversas areas do corpo, efélides em axilar e regidao inguinal,
neurofibromas, nodulos de Lysch bilaterais, perda auditiva e nddulo localizado em nervo
otico, patognomonico da doenca. Conclusao: Consideramos que a NF1 é uma doenca
que deve compor os diagndsticos diferenciais para uma deteccao precoce da mesma,
devida a sua alta incidéncia e a forma de apresentacao oligosintomatica com evolugao
progressiva, tratamento paliativo. Seu diagnostico precoce e seguimento constante
melhora a sobrevida desses pacientes.
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