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INTRODUGCAO

A neurofibromatose tipo 1 (NF1) e a esclerose tuberosa (ET) sdo disturbios neurocutdneos multissistémicos. A NF1 apresenta-se
clinicamente por manchas café com leite, efélides, neurofibromas cutaneos e/ou plexiformes, nédulos de Lisch, glioma dptico,
alteragdes Osseas e disturbios neurocomportamentais como deficiéncia intelectual, transtorno de déficit de atencéo e hiperatividade e
transtorno do espectro autista. A ET é caracterizada por alteragdées cutaneas, renais, pulmonares, cardiacas e principalmente por
manifestagcdes neuropsiquiatricas. Relatamos a ocorréncia simultdnea com confirmagdo molecular das duas condicdées em uma
escolar, fato incomum na literatura médica, o que representa um desafio para o acompanhamento ambulatorial da paciente.

DESCRIGCAO DO CASO

Figura 1: Note os angiofibromas na face
\

Menina, 10 anos, filha de pais ndo consanguineos.

Do
Do

Histdria familiar: mae e irmao diagnosticados clinicamente com NF1; irméo
faleceu por suicidio.

Iniciou crises convulsivas aos 2 meses com bom controle apés uso de
anticonvulsivantes.

Apresentou marcos do desenvolvimento adequados para a idade, contudo
evoluiu com dificuldade de aprendizado, deficiéncia intelectual leve e
transtorno de ansiedade generalizada.
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Ao exame: angiofibromas faciais (Figura 1), efélides axilares e inguinais,
inumeras manchas hipocrémicas e café com leite (Figura 2).

Figura 2: Note macula hipocromica em
formato de folha de freixo e macula
café com leite em coxa

Fundoscopia: nédulos de Lisch.

Ressonéancia magnética de cranio: tuberes corticais.

Ultrassonografia de abdome: angiomiolipomas bilaterais.

Sequenciamento completo do exoma: variante (NM_000548.5) c.1537del
(p.Val513TrpfsTer22) em heterozigose no gene TSC2 classificada como
patogénica e variante (NM_001042492.3) ¢.7012_7014del (p.Leu2338del) em
heterozigose no gene NF1 classificada como provavelmente patogénica.

Nao foi possivel testar os demais familiares.

DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS

A concomitancia de neurofibromatose tipo 1 (NF1) e esclerose tuberosa (ET) € um achado raro, com poucos casos relatados na
literatura. Ambas resultam de variantes em genes supressores tumorais — o NF1 codifica a neurofibromina, enquanto TSC7 e TSC2
codificam hamartina e tuberina, respectivamente. Apesar de compartilharem a fungcdo de inibicdo da proliferacdo celular, essas
proteinas atuam em vias distintas de sinalizagcdo, o que pode explicar a auséncia de efeito sinérgico no risco global de neoplasias. A
expressao fenotipica da NF1 é altamente variavel e ainda pouco correlacionada ao genoétipo, enquanto mutagdes em TSC2 tendem a
associar-se a formas mais graves, incluindo angiomiolipomas e malignizagao renal, rabodmiomas cardiacos, linfangioleiomiomatose
pulmonar e deficiéncia intelectual. A maioria dos casos descritos ndo demonstrou pior prognostico do que o esperado para cada
condicao isolada. Diante desse cenario, destaca-se a importancia de um seguimento clinico individualizado, com monitoramento das
comorbidades, realizagcdo periddica de exames de imagem, avaliagcbes multidisciplinares e terapias de suporte, a fim de reduzir
morbimortalidade e otimizar a qualidade de vida desses pacientes.
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