Manifestacoes orbito-palpebrais da neurofibromatose
tipo 1: Revisdo de 16 casos

Type 1 neurofibromatosis: Orbital and eyelid manifestations: Review of 16 cases
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RESUMO

Obijetivo: Caracterizar osachados 6rbito-pal pebraisnaneurofibromatose
tipo1erelatar aabordagemcirirgicarealizada. M éodos. Foram estudados
retrospectivamente os pacientes portadores de NF1 com envolvimento
Orbito-pal pebral atendidosno Ambulatério de CirurgiaPlésticaOcular do
Departamento de Oftalmol ogiadaUniversidade Federal Fluminensee 382
EnfermariadaSantaCasade Misericordiado Rio de Janeiro. Resultados:
Dos 16 pacientes estudados, 12 apresentavam neurofibromas 6rbito-pal -
pebrais, 3 apresentavam gliomado nervo opticoe3algumtipodedisplasia
Osseal evando aexoftalmiaou enoftal mia. Dez pacientesforam submetidos
aalgum tipo de cirurgia pléstica reconstrutora. Conclusédo: Os achados
clinicos encontrados est&o de acordo com o descrito naliteratura, tratan-
do-se de doenca com expressividade varidvel. Geralmente os pacientes
necessitam ser submetidos a maltiplas cirurgias.

Descritores: Neurofibromatose 1/cirurgia; Neurofiboromatose 1/complica¢des; Doencas
orbitarias/etiologia; Doengas palpebrais/etiologia

INTRODUCAO

A neurofibromatose tipo 1 (NF1) € umadoenga do grupo das facomatoses,
queapesar deter sido descritaprimeiramente por Robert William Smith em 1849,
s0 veio a se tornar conhecida em 1882, apés a classica descrigdo de Friedrich
Daniel von Recklinghausen®. Tem cardter autossdmico dominante com pene-
trncia incompleta e expressividade varidvel, podendo também representar
mutacdes. O gene paraaNF1 estalocaizado no cromossomo 17¢11.

E umadoencarara, progressiva, ocorrendo aproximadamente em 1: 3000
nascimentos. Caracteriza-se principalmente pela presenca de hamartomas
gue se originam das células de Schwann de nervos periféricos e cranianos e
células gliais do sistema nervoso central (SNC). Tem como manifestacdo
ocular mais comum os nédulos irianos (nddul os de Lisch)®@.

Os critérios diagnosticos para neurofibromatose tipol foram revistos e
atualizados em 1990® e sdo necessarios dois ou mais dos seguintes acha-
dos para selar o diagnostico:

1 Seisoumaismanchas café-com-leitemaioresque5 mmem criangas

emaioresque 15 mm em adultos.

2. Dois ou mais neurofibromas de qualquer tipo ou um neurofibroma
plexiforme.

Sardas naregido axilar ouinguinal.

Gliomado nervo éptico.

Dois ou mais nédulos de Lisch.

L esdo Gssea caracteristica, como displasia esfenoidal.
Parente em primeiro grau portador de NF1.

Defeito caracteristico do cromossomo 17.
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O envolvimento das pélpebras e érbitas € bastante variavel,
e estas podem ser acometidas por diversas manifestacbes da
doenca, como neurofibromas, manchas café-com-leite, defei-
tos 6sseos e gliomado nervo optico. De acordo com aliteratura,
cerca de 50% dos pacientes apresenta acometimento orbitério
e30% acometimento palpebral.

OBJETIVOS

Caracterizar os achados 6rbito-pal pebrais naNF1 e rel atar
aabordagem cirlrgicarealizada.

METODOS

Foram estudados retrospectivamente 16 pacientes porta-
dores de NF1 com envolvimento 6rbito-palpebral atendidos
no ambulatério de Cirurgia Plastica Ocular do Departamento
de Oftalmologia da Universidade Federal Fluminense e 382
enfermaria da Santa Casa de Misericordia do Rio de Janeiro.

RESULTADOS

pal pebras inferiores acometidas, 3 apresentavam ectropio me-
canico.

Glioma do nervo 6ptico unilateral a direitafoi observado
em 3 casos. Outros 3 pacientes apresentavam algum tipo de
displasia 6ssea, 2 levando aexoftalmiae 1 aenoftalmia.

Dos 16 pacientes, 10 foram submetidos a algum tipo de
cirurgia plastica reconstrutora. Dos 6 pacientes ndo submeti-
dosacirurgia, 3 eram portadores de gliomado nervo 6ptico, 1
apresentava extensdo do neurofibroma importante para a re-
gido frontal, 1 apresentava enoftalmia e 1 ndo quis ser subme-
tidoacirurgia(Tabelal).

Dos 11 pacientes portadores de neurofibroma de pé pebra
superior e ptose, 10 foram submetidos a ressecgdo dos neuro-
fibromas, sendo necessario um encurtamento horizontal ever-
tical grandes da pél pebra acometida, com posterior corre¢ao
da ptose por plicatura do muasculo levantador da palpebra
superior e reposicionamento dos tendbes palpebrais.

Dois pacientes eram portadores de neurofibromas na pal-
pebrainferior com ectropio mecanico. Estesforam submetidos
aressecgdo dos tumores e correcdo do ectrépio com atécnica
de “tarsal strip”.

Foram analisados 16 pacientes portadores de NF1 com
acometimento orbito-pal pebral, sendo 9 do sexo femininoe 7
do sexo masculino, com idade variando entre 7 e 63 anos.

Doze pacientes apresentavam neurofibromas érbito-pal-
pebrais, com extensdo elocalizagéo variaveis, sendo 11 unila-
terais e 1 bilateral. Dos 11 casos unilaterais, 9 apresentavam
neurofibroma na pél pebra superior, 1 na palpebrainferior e 1
caso era bipalpebral. O caso bilateral apresentava neurofibro-
mas nas quatro pal pebras, num total de 15 palpebras. O lado
direito foi acometido em 7 dos 11 casos unilaterais. Das 12
pél pebras superiores acometidas pelo tumor, todas apresenta-
vam ptose secundaria a presenca do neurofibroma. Das 4

DISCUSSAO

A NF1 é uma das facomatoses que mais freqiientemente
acomete o globo ocular e anexos. Qualquer parte do olho ou
Orbita onde sdo encontrados nervos pode estar envolvida.

O envolvimento palpebral naNF1 é bastante variavel, ten-
do como manifestagdo mais comum a presenca de neurofibro-
mas plexiformes. Esses tumores representam um crescimento
exagerado dos nervos periféricos, tém crescimento lento e
irregular, podendo acelerar durante a puberdade e gravidez.
Os neurofibromas pal pebrais geralmente séo unilaterais e po-
dem apresentar hiperpigmentacdo cuténea ou hipertricose

Tabela 1. Portadores de neurofibromatose tipo 1 (NF1) com acometimento 6rbito-palpebral
Sexo Idade Apresentacdo clinica Tratamento
1 M 19 Displasia 6ssea - agenesia paredes posterior e lateral da orbita esquerda - enoftalmo -
2 M 8 Glioma a direita -
3 F 22 Neurofibroma 6érbito-palpebral a direita + ptose — displasia 6ssea, exoftalmo pulsatil cirurgia
4 M 54 Neurofibroma palpebral a direita — ptose + ectropio cirurgia
5 M 31 Neurofibroma 6rbito-palpebral a direita + ptose + deslocamento cantal lateral cirurgia
6 F 63 Neurofibroma palpebral a esquerda + ptose -
7 F 12 Neurofibroma orbito-palpebral a direita + ptose + hiperpigmentacéo cutanea cirurgia
8 M 35 Neurofibroma palpebral a esquerda + ptose cirurgia
9 F 15 Neurofibroma 6rbito-palpebral a esquerda + ptose + hiperpigmentagdo cutanea cirurgia
10 M 40 Elephantiasis neurofibromata cirurgia
11 F 12 Neurofibroma palpebral a direita + ptose -
12 F 8 Neurofibroma orbito-palpebral a esquerda + ptose — displasia 6ssea — exoftalmia pulsatil cirurgia
13 F 27 Neurofibroma palpebral a direita + ectrépio cirurgia
14 M 8 Glioma a direita -
15 F 7 Glioma a direita -
16 F 45 Neurofibroma palpebral & direita + ptose cirurgia
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associadas®. A literatura sugere uma predilecdo pelo lado
esquerdo, 0 que ndo Ocorreu na nossa serie.

Na maioria dos casos acometem a pal pebra superior dando
uma deformidade caracteristica em que a pé pebra assume um
formato em S®. Esses tumores geralmente produzem ptose
associada. O peso excessivo da pé pebraé o maior responsavel,
mas o misculo levantador da palpebra superior pode estar
infiltrado pelo tumor®. Dos nossos 12 casos de NF palpebral,
11 eram localizados na pél pebra superior e apresentavam ptose
associada o que esta de acordo com aliteratura (Figuras 1 a 4).

Dos trés pacientes que apresentavam NF na pal pebrainfe-
rior, dois tinham também ectrépio mecanico. Este achado é
bastante incomum ja que raramente os neurofibromas afetam
as pélpebras inferiores.

Das manifestagdes orbitérias, a exoftalmia secundéria a
tumor intra-orbitario (neurofibroma ou glioma do nervo
Optico) ou displasia 6ssea € a manifestagdo principal. Dos
nossos cinco casos de exoftalmia, trés eram secundarias a
glioma do nervo Optico e 2 apresentavam exoftalmia pul sétil
secundéria a displasia esfendide da NF1. Segundo a maioria
dos autores a displasia esfendide é a manifestacéo orbitéaria

caracteristica da NF1. Esses pacientes apresentam herniacdo
do contetido intracraniano para a Orbita através do defeito
0sseo, 0 que ha maioria dos casos |eva ao exoftalmo pulsatil.

Como em nosso trabalho ndo dispusemos de tomografia
computadorizada em todos os casos, € possivel que mais
pacientes apresentassem algum tipo de displasia 6ssea, ja que
esta pode ocorrer sem causar exoftalmia.

Um paciente apresentava enoftalmo secundério a um grande
defeito 6sseo orbitario, com agenesia das paredes superior e
lateral da Orbita. O enoftalmo € uma manifestagcdo incomum,
porém descrital”, daNF1 (Figuras5 € 6).

O paciente que tinha comprometimento das quatro pal pe-
bras apresentava um acometimento facial importante, quadro
conhecido como Elephantiasis neurofibromata.

O tratamento das manifestacdes 6rbito-palpebrais da NF1 é
basicamente cirdrgico, e consiste na ressec¢do dos tumores,
tratamento das alteragdes pal pebrais secundérias e dos defeitos
orbitérios. Como as cirurgias séo de dificil execucdo pelo caréter
difuso, infiltrativo e vascular do neurofibroma, os pacientes ge-
ralmente sofrem mudltiplas cirurgias com ressecgdes parciais do
tumor, sendo defendida a intervencdo precoce para prevenir as
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Figura 3 - Deformidade em S da palpebra superior + ptose. Aspecto pré-
operatério
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Figura 4 - Aspcto p6s-operatorio
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Figura 6 - Tomografia computadorizada mostrando defeito 6sseo
importante levando ao enoftalmo

deformidades e o crescimento do tumor®. Como a ressecgéo do
neurofibroma geralmente € parcial pelasuadificil delimitaggo, e
pelo cardter progressivo do tumor, pode haver recidiva.

Ha autores que sugerem o uso do laser de CO, naremogéao
dos neurofibromas cutaneos, alegando que o uso do laser
diminui o sangramento no per operatorio, diminui o tempo de
cirurgia e facilita os planos de disseccao®?.

CONCLUSAO

Os achados clinicos encontrados estdo de acordo com o

descrito na literatura, tratando-se de doengca com expressivi-
dade variavel.

O tratamento cirdrgico é individualizado, de acordo com a
apresentacdo clinica da doenga. Geralmente os pacientes ne-
cessitam ser submetidos a multiplas cirurgias.

ABSTRACT

Purpose: To study the orbital and eyelid manifestations of
Neurofibromatosis type 1 and to report the surgical approach.
Methods: Retrospective study of patients presenting with
neurofibromatosis type 1 examined at the Oculoplastic De-
partment of the“ Universidade Federal Fluminenseand the 38"
ward of the Santa Casa de Misericérdia do Rio de Janeiro”.
Results: Of the 16 patients, 12 had orbital and eyelid neurofi-
bromas, 3 had optic glioma and 3 had osseous dysplasia. Ten
patients underwent reconstructive oculoplastic surgery.
Conclusion: Our resultsarein agreement with the international
literature. Most patients required multiple procedures.

Keywords: Neurofibromatosis 1/surgery; Neurofibromatosis 1/
complications; Orbital diseases/etiology; Eyelid diseases/etiology
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