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RESUMO

Introdugdo: A neurofibromatose tipo 1 (NF1) ¢ uma das doengas genéticas mais comuns da
pratica médica, com incidéncia estimada em 1:2500 a 1:3000 pessoas, independente do sexo ou
etnia. Essa patologia, com padrdo de heranga autossomica dominante, apresenta manifestacao
clinica diversa e revela a necessidade da abordagem familiar diante da suspeita diagnostica.
Ainda que a NF1 seja o tipo mais comum de neurofibromatose, correspondendo a cerca de 85
a 95% dos casos, sua complexidade teodrica se apresenta como um desafio na ateng@o primaria
para o médico generalista. Objetivo: relatar o caso clinico de um paciente com
neurofibromatose tipo 1 com complicagdes osteoarticulares. Metodologia: revisdo de literatura
em comparacgdo ao caso descrito cujo trabalho se deu a partir da coleta de dados coletados do
prontuario e registros fotograficos realizados apds consentimento. Relato de Caso: paciente,
masculino, 39 anos, comparece a consulta de dermatologia (pequenos procedimentos) apos
referéncia de sua unidade de atengdo primaria. Seu quadro clinico se apresenta com tumoragdes
em dorso, abdome, membro superior e inferior a esclarecer, com mais de 5 anos de evolugao.
Apds exame fisico dermatoldgico, foi estabelecido o diagndstico de neurofibromatose tipo 1,
confirmado por histopatoldgico apos bidpsia excisional de tumoracdo de membro inferior.
Estabelecido o diagnostico, foram realizadas interconsultas com outros especialistas da
unidade, incluindo um médico de familia e comunidade, médico oftalmologista e médico
ortopedista, revelando outros aspectos importantes do quadro clinico do paciente, tais como:
nodulos de Lisch a fundoscopia; transtornos graves da coluna vertebral confirmados por exames
radiograficos; vulnerabilidade social e dificuldade de acesso do paciente em unidade de satde
onde esta adscrito. Conclusdo: Diante da complexidade da proped€utica necessaria para o
diagnéstico de NF1, associada com a variedade fenotipica possivel, esse relato revela a
importancia da interdisciplinaridade diante de doengas genéticas prevalentes, ainda que pouco
corriqueiras na atencdo primaria. Logo, a discussao sobre o diagnostico precoce e a abordagem
familiar, além de favorecer o aconselhamento genético, facilita a prevencao de complicagoes,
garantia da autonomia dos pacientes e maior resolutividade da ateng¢do primaria, fortalecendo
um de seus valores mais importantes.

Palavras-chave: genética; mutacdo; hamartoma; tumoracdes; matriciamento.

1 INTRODUCAO

A NF-1 ¢ a ou doenca de von Recklinghausen, ¢ uma das doengas genéticas mais
comuns da pratica médica, com incidéncia estimada em 1:2500 a 1:3000 casos por nascidos
vivos. (Magano, 2022). Ndo ha predominio de sexo ou etnia. E de carater autossdmico
dominante e apresenta alto grau de variabilidade de expressao clinica, sendo metade dos casos
gerados por novas mutacdes genéticas (Filho ef al., 2022).

Existem varios tipos de neurofibromatoses, sendo a NF-1 a mais comum, representando
cerca de 85 a 95% dos casos, seu diagnodstico ainda ¢ um desafio para os médicos. (Magano,
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2022). As neurofibromatoses apresentam fisiopatologia complexa, a nivel de anormalidades
neuroectodérmicas e por manifestagdes clinicas de envolvimento sistémico e progressivo,
acometendo, principalmente, a pele, o sistema nervoso, ossos, olhos e, eventualmente, outros
orgaos (Moraes et al., 20006).

De forma geral, o diagndstico dessa doenca se baseia no exame clinico, histdoria familiar
e exame histopatologico, revelando a importancia de uma boa anamnese, ferramentas de
abordagem familiar e habilidades técnicas - competéncias trabalhadas no dia a dia dos encontros
clinicos na atengao primaria (Filho et al, 2006).

Em relacdo ao tratamento e seguimento, ndo ha medicamentos ou intervengdes
capazes de prevenir ou reverter as lesdes caracteristicas da NF1, que serdo descritas a seguir.
(Moraes et al, 2013) Entretanto, ndo se deve perder essa janela de oportunidade, frente a um
diagnostico, de realizar o aconselhamento genético e deteccdo precoce de possiveis
complicacdes (Moraes et al, 2013).

Os critérios diagndsticos serdo citados para fins de estabelecer o raciocinio clinico
necessario para a apresentacao do caso, sendo necessdaria a presenga de dois para o diagndstico
da doenga, a saber: seis ou mais manchas café-com-leite; efélides axilares ou inguinais; dois ou
mais neurofibromas cutaneos de qualquer tipo ou um neurofibroma plexiforme; dois ou mais
hamartomas pigmentados na iris (nddulos de Lisch); uma lesao esquelética especifica (displasia
da asa do esfenoide ou de um osso longo); um glioma de nervo 6ptico, pelo menos; um familiar
de primeiro grau acometido pela doenca (Magano, 2022)

Sendo assim, ¢ possivel compreender a pluralidade de manifestagdes clinicas, presente
nas mais diversas especialidades focais, ilustrando a importancia da interdisciplinaridade do
cuidado, uma vez reconhecido um caso positivo no contexto da unidade basica pelo generalista.
E indispenséavel, a correlagio com histéria familiar de tumores prévios, bem como a avaliagio
de necessidade de exames suplementares de neuroimagem e exames radiologicos, uma vez que
as anormalidades 6sseas encontradas na NF1 tém recebido crescente atencdo, dentre outros
aspectos (Moraes et al., 2013).

Uma vez compreendido a importancia do tema e a aplicabilidade no cotidiano das
praticas da atencdo basica, o presente trabalho tem como objetivo discorrer sobre como se deu
o diagnostico da NF1 de um paciente encaminhado por uma Unidade Basica de Satude ¢ a
importancia do acompanhamento multidisciplinar. E esperado com esse relato, fortalecer a
importancia do diagndstico precoce para mitigar o risco de complicagdes que podem ocorrer €
com isso melhorar a qualidade de vida do paciente.

2 RELATO DE CASO

Paciente masculino, 39 anos, comparece ao ambulatério de dermatologia (pequenos
procedimentos) para avaliacdo de tumoragdes em dorso, abdome, membro superior e inferior
esquerdo. Durante anamnese, nega outras queixas e refere que tais lesdes tém mais de 5 anos
de evolucdo. Durante o exame fisico, foi evidenciado um paciente fototipo 5, presenca de
multiplos neurofibromas (figura 1), efélides axilares (figura 2) e em regido inguinal, bem como
mais de 20 manchas café com leite (figura 3). Com base nos achados dermatoldgicos, foi
realizada bidpsia excisional de tumoracdes de coxa direita que depois confirmou o
diagnoéstico de neurofibroma por histopatolégico. Apds avaliagdo inicial, o caso foi discutido
com um médico de familia e comunidade da mesma unidade para abordagem integral e
holistica do quadro do paciente. Durante a entrevista clinica, foi constatado que o paciente
residia em bairro localizado a 18 quilometros da unidade e relatava fragilidades quanto ao
acolhimento e ao cuidado longitudinal na unidade de referéncia. Durante a abordagem
familiar, o paciente nega quadros semelhantes na familia. Apds avaliagdo do paciente, o
médico de familia e comunidade solicitou interconsultas com médico oftalmologista e médico
ortopedista do convénio para prosseguir propedéutica e garantir maior resolutividade para o
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quadro.

Com efeito, foram constatados nodulos de Lisch (figura 4) na fundoscopia e cifose
cervical com processo degenerativo avangado de C1 a C7 com perda de altura e destrui¢do do
corpo vertebral de C4, respectivamente (figura 5). O paciente segue em acompanhamento
multidisciplinar com apoio de todas as especialidades focais, apoiado pelo médico de familia e
comunidade que, como uma especialidade médica ndo focal, procura promover o cuidado
integral por meio de uma abordagem holistica e abrangente, levando em conta aspectos de
comunicacao clinica e da medicina baseada em evidéncia.

Figura 1 - Presenca de multiplos neurofibromas disseminados.

Figura 2 - Presenca de efélides em axilas.
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Figura 3 - Manchas café com leite em membros inferiores
\
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Figura S - Padrao radiografico de inversdo da lordose cervical (cifose) com escoliose cervical

e processo degenerativo avancado de C1 a C7 com perda de altura e destrui¢do de corpo
vertebral de C4.

3 DISCUSSAO

O caso supracitado aborda um paciente adulto que foi encaminhado para atendimento
no nivel secundario com suspeita clinica de doenga infecciosa e através da anamnese e exame
clinico minucioso foi diagnosticado como sendo portador de uma genodermatose neurocutanea.
A NF-1 apresenta heranga autossomica dominante (Magano, 2022) e tem apresentacao
multifacetada (Moraes et al. 2013) e o diagndstico tardio pode gerar complicagdes para o
paciente, uma vez atingida a idade adulta (Antonio et al, 2013).

A NF1 ¢ uma das quatro sindromes neurocutaneas mais frequentes, caracterizada por
alteracdes no desenvolvimento do sistema nervoso, 0ssos e pele. (Muniz et al., 2006) Desse
modo, ¢ preciso ter uma visao abrangente de casos suspeitos, uma vez que essa condi¢cdo nao
se manifesta em sistemas isolados (Moraes et al., 2006).

Aliado a variedade de repercussoes clinicas que a NF1 pode gerar, a literatura reforga
a relagdo positiva entre diagnostico precoce, intervencao breve e prevengao de complicagdes
(Moraes et al., 2013).

O surgimento das manifestacdes esqueléticas pode preceder o aparecimento das lesdes
tumorais, reforgando a importancia da entrevista clinica associada a investigacao por meio do
exame fisico de achados fenotipicos em tempo oportuno (Muniz et al., 2022).

Uma das razdes para o atraso no diagnostico na atencao primaria pode se dar pela
fisiopatologia complexa e apresentagdes clinicas desafiadoras dos portadores dessa condi¢ao
(Magano, 2022).

A saber, sua patogénese se da pela inativagdo do gene NFI1, por alteracio do
cromossoma 17 que, em condigdes normais, atua como supressor de tumor, por exemplo, da
neurofibromina, responsavel pelo processo da génese dos tumores que ocorre em neurdnios,
oligodendrocitos, dentre outros tipos celulares (Magano, 2022). Evidéncias de desmielinizagao
no cerebelo, nucleos da base, tronco cerebral e gliomas das vias Opticas também sdo descritas
(Moraes et al., 2013).

No relato de caso apresentado neste trabalho, as questdes relacionadas ao possivel
prejuizo neurologico e cognitivo nao foram avaliadas, muito em fun¢do da fragil integralidade
presente quanto ao acesso a referéncia aos servigos de apoio diagnostico, como os de
neuroimagem. Frente a um cendrio de acesso deficitario aos exames complementares, o apoio
matricial desenvolvido a partir de relagdes horizontais com outras especialidades aumenta a
resolutividade da assisténcia (Oliveira ef al., 2022).

Nosso foco, visou-se correlacionar o diagnostico tardio com as complicagdes
osteoarticulares descritas na apresentagao do caso. Em portadores de NF1, as anormalidades
Osseas tém recebido crescente aten¢do e urge empenho para seu pronto reconhecimento. Na
literatura, ¢ relatada uma correlagdo positiva da NF1 com essas alteracdes, tais como escoliose,
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cifose, cifoescoliose, deformidade da parede posterior dos corpos vertebrais, entre outros
(Muniz et al, 2006). Em relagdo ao aparecimento desses desdobramentos desfavoraveis, ha
estudos que citam uma idade média de 33 anos, similar a idade do paciente do caso (Muniz et.
al., 2022).

4 CONCLUSAO

Através desse estudo de caso, vimos um paciente masculino de 39 anos com histéria
clinica e exame fisico compativel com Neurofibromatose tipo 1 € complicagdes osteoarticulares
relevantes. Este relato visou salientar a importancia do reconhecimento de condigdes genéticas
comuns, ainda que pouco prevalentes na rotina da ateng¢ao primaria a saude.

Por ser uma patologia que leva a quadros graves e complicagdes, como as desordens
ortopédicas acima descritas, devemos valorizar a historia patologica pregressa do paciente,
realizar uma revisdo de sistemas cuidadosa e convocar familiares, caso necessario, para
aconselhamento genético e prevencao de complicagdes que possam comprometer sua
autonomia.

Na abordagem do paciente dentro do contexto da atengdo bésica, € crucial o acesso
oportuno aos servigos de saude e de apoio diagndstico e terapéutico de qualidade e com ampla
explicitagdo de sua condigao.

Portanto, este relato de caso refor¢a a importancia de valores defendidos na pratica da
atencdo primaria, como acesso, coordenagdao do cuidado e longitudinalidade, bem como a
gestdo de trabalho em rede, cendrio esse em que o apoio matricial, a discuss@o de casos ¢ a
interdisciplinaridade, além de valorizar as relagdes profissionais horizontais, aumentam a
resolutividade do nivel primario de atencao
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