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Figura 1: manifestações da NF1
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A Neurofibromatose Tipo 1 (NF1) é uma doença genética rara,
crônica e progressiva, autossômica dominante ou de ocorrência
esporádica, causada por mutações no gene NF1, supressor
tumoral. Manifestações frequentes incluem: manchas café-
com-leite  (Figura 1A), nódulos de Lisch (Figura 1B),
neurofibromas cutâneos (Figura 1C) e neurofibromas
plexiformes (Figura 1D). 

Este estudo tem o objetivo descrever manifestações clínicas e
alterações no gene NF1, e analisar a progressão da doença.

Este é um estudo observacional, descritivo e longitudinal, com
coleta de dados prospectiva e retrospectiva, envolvendo
indivíduos diagnosticados com NF1 no estado do Rio de Janeiro.
O projeto foi aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa. A
inclusão de participantes foi autorizada por Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido e Termo de Assentimento,
quando aplicável. Dados foram coletados por formulário em
consultas ambulatoriais, incluindo idade, sexo, manifestações
clínicas, histórico familiar e alterações genéticas. Foi feita
análise descritiva usando frequências e medidas de tendência
central e dispersão.
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A ausência de malignização é um achado positivo, mas deve ser
interpretada com cautela pela faixa etária com predomínio
pediátrico. As manifestações clínicas confirmam a variabilidade
fenotípica da NF1, conforme a literatura. Destaca-se a alta
frequência de NP: 45% dos avaliados apresentaram NP,
enquanto a literatura indica 38% (Darrigo Junior et al., 2022).
Essa diferença pode refletir o viés de um centro terciário, que
atende casos mais complexos, e a avaliação clínica associada à
ressonância magnética, ampliando a detecção. A dor associada
a NP em mais de um terço dos casos e as intervenções reforçam
o impacto funcional e emocional da doença.

Esses achados evidenciam a necessidade de políticas públicas
para diagnóstico precoce, maior acesso a tratamentos e
acompanhamento multidisciplinar, além da ampliação de estudos
sobre a NF1 no Brasil.

A apresentação clínica é heterogênea, variando de
acometimento leve e estético a quadros debilitantes e
dolorosos, afetando qualidade de vida, saúde mental e
interação social. Apesar da incidência expressiva no Brasil, os
dados sobre o comportamento da doença na literatura nacional
ainda são limitados.

Período analisado: maio/2024 - setembro/2025
Número total de
participantes: 38Sexo

Efélides foram observadas
em 35 participantes

Nódulos de Lisch foram
observados em 22

participantes

Neurofibromas cutâneos
foram detectados em 12

casos
Não há registro de malignização 

Houve alteração no gene NF1 em 3 participantes

Doze participantes apresentaram história familiar para NF1

Neurofibromas plexiformes (NP) foram observados em 17
indivíduos, sendo 56% identificados por ressonância
magnética

Quantidade de NP em
cada participante Dor associada ao NP foi observada

em 37% dos participantes.

Três participantes foram
submetidos a cirurgia 

Três participantes fazem uso de
selumetinibe.


