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INTRODUCAO

APRESENTACAO DO CASO

A neurofibromatose tipo 1 (NF-1) é uma
doenca genética multissistémica que apresenta
importantes manifestagoes cutaneas, tais como
manchas café-com-leite, efélides e neurofibro-
mas'. A incidéncia de NF-1 é de aproximada-
mente 1:2500 novos nascimentos, incidindo em
todas as racas e afetando igualmente ambos os
sexos®. A estimativa ¢ de que existam hoje, no
Brasil, cerca de 80.000 casos e, no mundo, cerca
de 1,5 milhoes de casos de NF-13.

O diagnostico da NF-1, cujos critérios
foram estabelecidos pelos”National Institutes of
Health” (NIH) em 1987 e atualizados em 1990,
depende de um exame clinico cuidadoso do
paciente, de seus pais e irmaos e de uma historia
familiar detalhada, incluindo informacoes clini-
cas e algumas vezes, sendo necessirios exames
complementares®. O neurofibroma plexiforme
(NP), também chamado de neuroma plexiforme,
paquidermatocele ou elefantiase neurofibroma-
tosa, € classificado como um tumor benigno da
bainha dos nervos periféricos que envolvem
multiplos fasciculos nervosos®. E um tumor
nao-metastatico, altamente vascularizado, de
crescimento lento e localmente invasivo®. Os
NPs constituem uma das complicacoes signi-
ficativas da NF-1 que podem ocorrer durante
a infincia e raramente se desenvolvem depois
da adolescéncia. Embora freqiiente em pa-
cientes com NF-1, os NP nao sao um achado
patognomonico dessa doenca4. Sua localizacao
mais comum € no tronco (43%), seguido pela
cabeca e pescoco (42%) e extremidades (15%)°.
Os NPs podem originar tumores malignos da
bainha do nervo periférico (MPNST) anterior-
mente referidos como neurofibrossarcomas
ou schwannomas malignos que constituem a
principal causa de morte e a neoplasia maligna
mais comum nesse grupo’.

A NF-2 ¢ uma doenca caracterizada por
schwannoma vestibular bilateral, tendo raras
manifestacoes cutaneas. As lesoes caracteristicas
sdo schwannomas que podem estar presentes no
nervo acustico ou em outros nervos cranianos (V
e, algumas vezes, X) e meningiomas’.

KJN, 8 anos e 4 meses, feminino, cau-
casiano, natural do Peru. NF-1 diagnosticado
aos 7 anos de idade, sendo o primeiro caso
na familia. No momento apresenta manchas
café-com-leite randomizadas, efélides axilares e
inguinais bilateralmente; bem como em regiao
toracica. Apresenta neurofibroma plexiforme no
conduto auditivo esquerdo (Figura 1), na face
(angulo de mandibula, regiao submandibular
e temporal a esquerda), e na lingua também 2a
esquerda (Figura 1). Hiperpigmentacao difusa
discreta em dorso de ambas as maos. Dorso de
pé com calosidade 6ssea bilateralmente. Nodulos
de Lisch (hamartomas de iris)ausentes. Audio-
metria evidenciou perda condutiva acentuada
a esquerda. A Ressonancia Magnética Nuclear
demonstrou impregnacao andmala pelo agente
paramagnético. Areas de modificacio de sinal,
lesao com aspecto serpiginoso e macroglossia.
Tumoracao no conduto auditivo externo esquer-
do. Diante do quadro sindromico, estes achados
representam neurofibroma plexiforme.

Figura 1. Neurofibroma plexiforme em conduto auditivo e lingua.

DISCUSSAO

Os NPs constituem uma causa im-
portante de complicacdes clinicas na NF-1 e
desenvolvem-se principalmente na infincia e
adolescéncia. Os NPs apresentam uma historia
natural muito varidvel, pois algumas lesdes po-
dem se manter quiescentes por longo periodo,
enquanto outras podem crescer agressivamente,
sobretudo durante a infancia e adolescéncia?.
OsNPs necessitam de acompanhamento cli-
nico, pois ao crescer pode acarretar dor, o
que eventualmente sugere uma transformacao

maligna?, o que ocorre em 2-5% dos pacientes
com plexiforme?.

NPs sao manifestacoes relativamente
comuns em pacientes com NF-1 e podem ser
causa de aumento significativo da morbimorta-
lidade entre os pacientes®. Segundo Marocchio
LS et al., a presenca de NP em cavidade oral de
pacientes com NF-1¢ incomum, tendo poucos
casos sido descrito na literatura®.

CONSIDERACOES FINAIS

E descrito neste trabalho um caso cli-
nico de NF-1 com neurofibroma plexiforme no
conduto auditivo esquerdo levando a uma perda
auditiva acentuada ipsilateral. Trata-se de uma
localizacao incomum em pacientes com NF-1.
Em contrapartida, encontram-se comumente
tumores auditivos nos pacientes com NF-2. De
acordo com o nosso conhecimento, este € o
primeiro caso descrito de neurofibroma ple-
xiforme no conduto auditivo em um paciente
com NF-1.
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