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INTRODUGCAO

A Neurofibromatose Tipo 1 (NF1) € uma doencga genética rara,
cronica e progressiva, autossémica dominante ou de ocorréncia
esporadica, causada por mutacdes no gene NF1, supressor
tumoral. Manifestagcdes frequentes incluem: manchas café-
com-leite (Figura 1A), nédulos de Lisch (Figura 1B),
neurofiboromas cutaneos (Figura 1C) e neurofibromas
plexiformes (Figura 1D).

Figura 1: manifestacoes da NF1

A apresentagdo clinica € heterogénea, variando de
acometimento leve e estético a quadros debilitantes e
dolorosos, afetando qualidade de vida, saude mental e
interacao social. Apesar da incidéncia expressiva no Brasil, os
dados sobre o comportamento da doencga na literatura nacional
ainda sdo limitados.

OBJETIVO

Este estudo tem o objetivo descrever manifestacdes clinicas e
alteracdes no gene NF1, e analisar a progressao da doenca.

METODOLOGIA

Este € um estudo observacional, descritivo e longitudinal, com
coleta de dados prospectiva e retrospectiva, envolvendo
individuos diagnosticados com NF1 no estado do Rio de Janeiro.
O projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa. A
inclusdo de participantes foi autorizada por Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido e Termo de Assentimento,
quando aplicavel. Dados foram coletados por formulario em
consultas ambulatoriais, incluindo idade, sexo, manifestacdes
clinicas, histérico familiar e alteragbes genéticas. Foi feita
analise descritiva usando frequéncias e medidas de tendéncia
central e dispersao.
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RESULTADOS

Periodo analisado: maio/2024 - setembro/2025
(Nl]mero total de]

Sexo participantes: 38
Mediana de idade
Feminino ) (anos)
18 Masculino 2,2 10,0 26,5
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Todos apresentaram MCL
>0,5cm, sendo em 31
individuos quantificadas
dezenas de lesodes.
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Efélides foram observadas

em 35 participantes
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Noédulos de Lisch foram Neurofibromas cutaneos
observados em 22 foram detectados em 12
participantes casos

X Nao haregistro de malignizacao
@ Houve alteracao no gene NF1 em 3 participantes

8_5 Doze participantes apresentaram historia familiar para NF1
8
o Neurofibromas plexiformes (NP) foram observados em 17

individuos, sendo 56% identificados por ressonancia
magnética
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Quantidade de NP em
cada participante

6 NP
1

@ Dor associada ao NP foi observada

i em 37% dos participantes.
1

@-)/ Trés participantes foram
/> submetidos a cirurgia

Trés participantes fazem uso de

1NP selumetinibe.
11

DISCUSSAO

A auséncia de malignizacdo € um achado positivo, mas deve ser
interpretada com cautela pela faixa etaria com predominio
pediatrico. As manifestacdes clinicas confirmam a variabilidade
fenotipica da NF1, conforme a literatura. Destaca-se a alta
frequéncia de NP: 45% dos avaliados apresentaram NP,
enquanto a literatura indica 38% (Darrigo Junior et al., 2022).
Essa diferenca pode refletir o viés de um centro terciario, que
atende casos mais complexos, e a avaliagao clinica associada a
ressonancia magnética, ampliando a deteccgao. A dor associada
a NP em mais de um terco dos casos e as intervengdes reforcam
o impacto funcional e emocional da doenca.

CONCLUSAO

Esses achados evidenciam a necessidade de politicas publicas
para diagndstico precoce, maior acesso a tratamentos e
acompanhamento multidisciplinar, além da ampliacado de estudos
sobre a NF1 no Brasil.
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