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Introducao e Objectivos

A neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma doenga neurocutéanea autossémica dominante que em 50% dos casos ocorre de
novo. Resulta da mutagdo com perda de fungéo do gene supressor de tumores NF1.
Objetivo: Caracterizar os doentes com neurofibromatose tipo 1 seguidos num hospital nivel Il.

Metodologia

Estudo descritivo retrospetivo dos doentes com NF1 seguidos na consulta de neuropediatria de um hospital nivel Il, de
Janeiro de 2007 a Julho de 2019 (12 anos).

Resultados

21 doentes, média de idades atual de 14 anos (idade minima 4 e maxima 21), um deles com esclerose tuberosa
concomitante.

Todos os doentes apresentam manchas cafe-au-lait, 13 freckling axilar e/ou inguinal, 11 nddulos de Lisch, 11
neurofibromas cutaneos/ subcutaneos, 2 neurofibromas plexiformes, 1 neurofibroma paravertebral e 2 displasia tibial. Um
doente teve um astrocitoma do tronco cerebral e outro uma neoplasia benigna da lingua.

Outras manifestacdes encontradas foram dificuldades escolares (13), Perturbacdo de Hiperatividade e Défice de Atencédo
(9), deficiéncia intelectual (5), epilepsia (3), perturbacdo de aprendizagem especifica com atingimento da leitura (2),
escoliose (4) e hipertensao arterial (1).

Foi identificada histéria familiar em 13 doentes. Oito doentes fizeram estudo genético. Nao foi possivel estabelecer
relagdo gendtipo-fendtipo, pela variedade de mutagdes encontradas e pela pequena dimensdo da amostra.

Conclusdes

As manifestacdes clinicas mais frequentemente encontradas foram as manchas cafe-au-lait e o freckling axilar/ inguinal,
seguidos dos neurofibromas, o que corresponde ao descrito na literatura. De salientar a elevada prevaléncia das
dificuldades escolares e das perturbacdes de desenvolvimento e cognitivas.
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