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= A neurofibromatose &€ uma doenca neurocutanea, genética, autossomica dominante. cronica e progressiva. Tem sido observada em 1
todas as racas e em ambos os sexos. A neurofibromatose Tipo 1 (NF1) foi descrita em 1882 por Frederich Daniel von Recklinghausen,
que observou a existencia de tumores heterogéneos das bainhas nervosas periféricas e utilizou o termo neurofibroma para o tumor e
neurofibromatose para a condicao de multiplos neurofibromas. Em 1940, Davis descreveu o glioma 6tico associado a neurofibromato-
se Tipo 1. A NF1 podem associar-se outros problemas visuais, nomeadamente estrabismo, baixa de acuidade visual, glioma 6tico, né-

- dulos de Lisch, e dificuldades de aprendizagem, deficit de atencao e hiperatividade.
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PREVALENCIA

Estima-se que a prevaléncia seja de 1:2.000 a 1:7.800. Varios estudos demonstraram

DIAGNOSTICO

que 50% das criancas herdam dos seus familiares e a outra metade decorre de novas _ o _ o
A NF1 aparece mais frequentemente na infancia e o seu diagnostico ba-

mutacoes que nao tém em conta a hereditariedade. _ _ o o
seia-se na presenca das seguintes carateristicas clinicas:

— . 6 ou mais manchas café-com-leite superiores a Smm em individuos

pre-puberes ou superiores a 15mm em pos-puberes
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Parente em 1° grau com NF1 que preencha os critérios precedentes
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ALTERAGCOES VISUAIS

Gliomas Oticos estdo entre os tumores mais frequentes. Sao diagnosti-
cados em 1% dos pacientes sintomaticos com 1 ano de idade e em 4%
aos 3 anos. O periodo de risco para o desenvolvimento deste tipo de tu-
mores ocorre durante os 6 primeiros anos de vida.

A maioria das criancas sintomaticas apresentam alteracdoes visuais, tais
como: defeito pupilar aferente, atrofia do nervo é6tico, papiledema, es-
trabismo, diminuicao da visao, alteracao na visao das cores e propto-

Se.

Noédulos de Lisch sao lesbes hamartomatosas, bilaterais e bem definidas
que consistem em elevagdes gelatinosas na superficie da iris. Os nodulos
de Lisch afetam mais de 70% dos pacientes aos 10 anos de idade. Nao

causam problemas visuais .

CONCLUSAO

CASO CLINICO

Utente do sexo feminino, com 9 anos de idade.

Na consulta de neuropsicologia foi detetado défice moderado-grave de
atencao visual externa, e nivel inferior a média do indice de atencao/

concentracao.
Na avaliacao ortoptica:
Antecedentes familiares de neurofiboromatose (mae e avo)
Fundos oculares sem alteragbes patologicas
Motilidade ocular: sem alteracoes .
Acuidade visual s/c OD 8/10 e OE 6/10.

ApOs correcao otica, e terapia oclusiva, a acuidade visual aumenta, OD
10/10 (-1) e OE 10/10.

A nivel dermatoldgico apresenta multiplas manchas café au lait.

Ainda nao ha tratamento médico eficaz para prevenir ou reverter as lesdes caracteristicas da NF1 . A detecao precoce de complicagdes trataveis e o aconselhamento genético sdo medidas a

considerar .

As lesOes visuais devem ser mantidas em monitorizacao periodica.

Os suplementos de vitamina D para as manchas de café au lait, sdo umas das terapéuticas mais usadas.

A remocao cirurgica de neurofibromas, € recomendada.
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