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A neurofibromatose na comunidade

Motivado diante da invisibilidade causada pela doencga,
€ muito importante para esclarecer os fatores
relacionados a neurofibromatose na comunidade, ja
que quase todos sdo pessoas leigas no assunto.
Principalmente se tratando de um problema genético,
tanto o paciente e familiares analisam os resultados e
dizem que precisam ser acompanhados por diversos
especialistas  como  dermatologia, psicélogo,

neurologia, entre outros.



Teles, Rosana Cristina. Diagnéstico Clinico Latoratorial em Neurofibromatose
Ano de Realizacdo 2022. Numero total de folhas 23. Trabalho de Concluséo de Curso
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RESUMO

Neurofibromatose tipo 1 (NF1) € uma enfermidade genética autossémica dominante.
Presente em diferentes partes do mundo, ndo possui distin¢ao racial e atinge ambos
0s sexos igualmente. Dada a dificuldade de percepcédo desta patologia tanto pela
sociedade quanto em profissionais que atuam na area saude, a Neurofibromatose tipo
1 (NF1) na comunidade € uma grande variacdo de apresentacdes clinicas e suas
especificacdes em cada circustancia. A neurofibromatose, também conhecida como
enfermidade de Von Recklinghausen, € uma doenca hereditaria que se manifesta
comumente na adolescancia e causa um aumento anormal do tecido nervoso por todo
o corpo, formando pequenas saliéncias e tumores externos, chamados neurofibromas.
Geralmente € inofensiva e ndo representa risco a saude, porém, como causa o
surgimento de pequenos tumores estranhos, pode causar o desfiguramento corporal,

gue por sua vez afeta as pessoas que buscam as cirurgias para removeé-los.



Teles, Rosana Cristina. Laboratory Clinical Diagnosis in Neurofibromatosis Year
2022. Total number of sheets 23. Completion of course work Graduation in

Biomedicine — Anhanguera Educacional Campus Belezinho - S&o Paulo, 2022.

ABSTRACT

Neurofibromatosis type 1 (NF1) is an autosomal dominant genetic disorder. Present in
different parts of the world, it has no racial distinction and affects both sexes equally.
Given the difficulty of perception of this pathology by both society and professionals
working in the health area, Neurofibromatosis type 1 (NF1) in the community is a wide
variation of clinical presentations and their specifications in each circumstance.
Neurofibromatosis, also known as von Recklinghausen's disease, is an inherited
disease that commonly manifests in adolescence and causes an abnormal increase in
nerve tissue throughout the body, forming small bumps and external tumors called
neurofibromas. It is usually harmless and poses no health risk, however, as it causes
the appearance of small, strange tumors, it can cause bodily disfigurement, which in

turn affects people who seek surgery to remove them.
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1. INTRODUCAO

Para o desenvolvimento da pesquisa e um melhor entendimento do tema, o
Trabalho de Concluséo sera executado a partir de registros, analises e organizacao
de dados bibliogréaficos, instrumentos que permitem compreensao e interpretacao
aprofundada das fontes disponiveis. O estudo foi realizado com base em artigos
publicados nos ultimos anos encontrados em bases da Web Scielo, Pubmed e Google
académico. Capitulos nos livros de referéncia e paginas eletrdnicas também foram
consultados, onde foram pesquisados artigos em inglés e portugués, além de conciliar
livros, dissertagdes e revistas académicas relacionadas ao tema proposto.

Os descritores utilizados para a consulta em lingua portuguesa foram:
neurofribromatose, diagnéstico da NF1 e neurofibroma, ja na lingua inglesa foram
usadas as palavras-chave: neurofribromatosis, diagnosis of NF1 e neurofibroma.

Foram estabelecidos como critérios de inclusdo artigos que abordassem o
conceito de neurofiboromatose e relagdo com o diagnéstico clinico. Para o
reconhecimento e escolha dos artigos foram lidos inicialmente o titulo e o resumo.

Os critérios de exclusao usados para a realizacéo do trabalho foram de artigos
gue apresentassem objetivos incompativeis com o desta pesquisa, indisponibilidade
de acesso ou que fossem pagos.

Neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma enfermidade genética autossémica
dominante. Presente em diferentes partes do mundo, ndo possui distin¢cao racial e
atinge ambos os sexos igualmente.

Dada a dificuldade de percepgcdo desta patologia tanto pela sociedade
guanto em profissionais que atuam na area saude, a Neurofibromatose tipo 1 (NF1)
na comunidade € uma grande variacdo de apresentacdes clinicas e suas
especificacdes em cada circustancia.

Por se tratar de um distarbio genético, a prevencao visa evitar complicacées
desnecessarias. Testes médicos podem prever o aparecimento de cancer de pele,
gue pode ocorrer em neurofibromas, e prevenir a supressao de estruturas vitais pela

remocédo de tumores de crescimento rapido.
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A neurofibromatose foi reconhecida como uma entidade clinica por mais de
cem anos, mas somente apos o diagndéstico do gene neurofibromatose, um melhor
entendimento de sua complexa patofisiologia foi possivel. O teste genético ja € uma
realidade. Embora ainda ndo haja um tratamento eficiente para neurofibromatose,
ensaios clinicos estdo sendo conduzidos em um esfor¢o para encontrar um tratamento
promissor. Por ser uma doenca de diagndstico clinico, com sintomas sistémicos, uma
equipe de especialistas em varias areas da saude, pacientes e seus familiares devem
participar dos grupos de apoio em um esforco para estabelecer relagGes
colaborativas, para ajudar a diagnosticar, gerenciar e manusear 0os problemas que a
doenca provoca.

Este trabalho tem como objetivo avaliar os efeitos da doenca e de um
programa de fisioterapia no equilibrio, tbnus e forgca muscular, qualidade de vida,
independéncia funcional, desempenho funcional dos membros superiores e postura

de um paciente com Neurofibromatose Tipo 1.
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2. ANEUROFIBROMATOSE

A neurofibromatose tipo 1 (NF1) foi descrita em 1882 por Friederich Daniel
Von Recklinghausen, apesar da existéncia de vérias citacdes em livros anteriores.
Esse médico percebeu a presenca de tumores no nervo e usou o termo neurofioroma
para o tumor e neurofioromatose na forma de multiplos neurofiboromas (VISKOCHIL,
1999).

A neurofiboromatose, também conhecida como enfermidade de Von
Recklinghausen, € uma doenca hereditaria que se manifesta comumente na
adolescéncia e causa um aumento anormal do tecido nervoso por todo o corpo,
formando pequenas saliéncias e tumores externos, chamados neurofibromas.

A neurofibromatose geralmente é inofensiva e ndo representa risco a saude,
porém, como causa 0 surgimento de pequenos tumores estranhos, pode causar o
desfiguramento corporal, que por sua vez afeta as pessoas que buscam as cirurgias
para removeé-los.

Embora a neurofibromatose seja incuravel, os tumores sdo capazes de se
desenvolverem novamente, o tratamento cirrgico ou a radioterapia podem ser
tentados para reduzir o tamanho dos tumores e melhorar a aparéncia da pele.

Com alta incidéncia de 1 a cada 3.000 nascidos vivos, conforme mostram
outros estudos desta patologia. Para explicar a relevancia dada ao aconselhamento
genético, que pode analisar o cromossomo daqueles afetados pela enfermidade,
conforme AMANF, 2008 afirmou. A neurofiboromatose é uma enfermidade génica que
inclui trés doencas principais, como NF1, Neurofioromatose tipo 2 (NF2) e
Schwannomatosis (SCH). Cada um tem suas proprias caracteristicas, detalhes
especificos e sdo clinicamente Unicos. Com base nesta definicdo e em linha com
caracteristicas distintas a NF1 é definida como patologia genética autossémica
imperante, com uma variedade de sintomas, prognostico e apresentacao clinica, de
acordo com um processo estabelecido pelo National Institute of Health (NIH),
realizado na Bethesda-USA, em 1988 (GUTMANN, 2012).

Embora a neurofibromatose seja uma doencga genética herdada, os sintomas
podem levar anos para se desenvolverem e podem nao aparecer da mesma forma
em todos os individuos afetados. O principal sintoma da neurofibromatose € o

aparecimento de lesdes cutaneas moles.
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A neurofibromatose é uma patologia congénita, hereditaria de dominancia
autossdmica. No entanto, cerca de cinquenta porcento dos casos ocorrem de vez em
quando, com um alto grau de mutacio espontanea. E mais perceptivel em muitas
areas hiperpigmentadas conhecidas com café com leite e neurofibromas, que séo
infiltrados, possuindo penetrancia completa e expressividade bastante variavel entre
os individuos acometidos (RICCARDI, 1988).

Como ja relatado acima a neurofiboromatose € uma enfermidade
desconhecida pelas pessoas, mas had muito tempo é pesquisada por grandes
cientistas e pesquisadores. No entanto, areas pigmentadas na pele também sédo
descritas, mas aparentemente ndo incluiam manchas café com leite como parte da
doenca, lembrando que os tumores do sistema nervoso central raramente estdo
associados ao aspecto da pele e que nenhum paciente apresentou sintomas de
manifestacfes neuroldgicas, exceto um baixo nivel de inteligéncia (CANALE, 1972).

No entanto, a neurofibromatose é uma doenca génica, com predominio e
relevancia na comunidade, dados relatam que cerca de cinquenta porcento das
criancas herdam de seus familiares préximos e 0s outros cinquenta porcento tém uma
modificacdo espontanea, ou seja, pais saudaveis. No entanto, essa patologia tem um
carater autossémico proeminente e um verdadeiro desafio para diversas tecnologias
médicas, pois atinge diversas areas do corpo, como pele, 6rgaos, olhos, causa lesdes
0sseas e no sistema nervoso central. Com base nessa barreira, varios séo os tipos de
fatores que garantem o diagnéstico da doenca. Estudos mostram que setenta
porcento dos pacientes com NF1 podem ser diagnosticados antes de um ano de
idade.

Diagnostico de NF1, determinado por seus métodos pelo National Institutes
of Health (NIH) em 1987 e revisado em 1997, tem como base um exame clinico
cuidadoso do paciente, seus pais e irmaos, e detalhes da histéria familiar, incluindo
informagdes clinicas e as vezes, testes complementares.

Os critérios do NIH podem néo ser suficientes para a identificacdo da NF1
em criangas que sejam o unico caso na familia e exibem apenas manchas café-com-
leite, sem mais manifestacfes. Nesse caso, um ensaio de acompanhamento anual é

recomendado, além da hibridizac&o fluorescente in situ (FISH) e métodos analiticos
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gue avaliem as modificacdes direta no DNA para esclarecer possiveis duvidas
diagnésticos ou simplesmente para auxiliar o diagndstico mais precocemente.

Ao contrario, aquelas que herdam a doenca de um dos progenitores podem
geralmente ser identificadas durante o primeiro ano de vida, porque o diagndstico
requer apenas uma caracteristica adicional, além da histéria familial positiva (TROVO,
2002).

Embora nem todos os pacientes apresentam os problemas clinicos ou
estéticos mais sérios da doencas, muitos pacientes com NF1 e suas familias sofrem
pela incerteza sobre a ocorréncia da doenga, o surgimento de novos tumores, 0
comprometimento com a beleza e a possivel transmissdo da doenca aos seus
descendentes. Ja foi demonstrado que todos esses fatores tém um impacto
significativo na qualidade de vida dos pacientes e de seus familiares.

Ndo ha tratamento definitivo para as mutacdes genéticas descritas. No
entanto, o paciente deve sempre ser monitorado por um médico. Um especialista
podera descartar neurofiboromas de crescimento rapido ou tratar Ulceras
desagradaveis.

No século XIX, Joseph Carey Merrick descreveu um homem cuja a situacao
clinica sugere a sindrome de Proteus denominado Homem Elefante, associado a
NF1. A denominacdo popular troxe estigma, que levou este homem a encenar em um
circo, atraindo a atencdo de muitos médicos (GELLER, 2001). Preiser e Devenport,
em 1918, deixaram claro que a doenca ndo era sexualmente transmissivel e seguia
métodos que um legado proposto por Mendel, como personagem autossémico
proeminente. Em 1940, Davis descreveu o glioma optico compativel com a NF1
(GELLER, 2001). No final da década de 1990, Barker et al. e Seizinger et al.
desenvolveram um mapa do gene NF1 para o brago longo do cromossomo 17.

Atualmente a neurofibromatose (NF) é uma doenca de género desconhecido
na sociedade, mas ha muito tempo é estudada por grandes pesquisadores. Com base
nessas informacdes, segundo o autor Mark Akensidi (1785) eles apresentaram
relatérios importantes sobre um homem verruga relatado por Tilesius Von Tileau em
1793 com inchagos na pele, cicatrizes nas pernas, sarna, e coceira na cabeca
(RICCARDI, 1992). Pouco depois, Robert Smith (1849), relatou dois casos de
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pacientes com neuromas, semelhantes aos descritos posteriormente por Friederich
Daniel Von Recklinghausen no ano de 1882 (SMITH, 1963).

O pesquisador meédico Von Recklinghausen, que identificou a NF como uma
organizacdo patoldgica, descreveu dois casos de NF mudltipla, um dos quais foi
necropsia. Ele ressaltou que os tumores associados a grandes nervos periféricos e
falsos neuromas de pele se originam do tecido conjuntivo da bainha do nervo e dos
plexos nervosos, especialmente na camada interconectada de tecido conjuntivo que
envolve varias fibras nervosas do nervo periférico do tecido conjuntivo em torno de
cada fibra nervosa dentro de uma série de nervos.

No entanto, areas pigmentadas na pele também sao descritas, mas
aparentemente ndo incluem manchas de café com leite como parte da doenca,
observando que os tumores do sistema nervoso central raramente estdo associados
a aparéncia da pele e que nenhum dos pacientes apresentou sintomas que afetassem
0 sistema neurolégico, com excecdo dos baixos niveis de inteligéncia (CANALE,
1972). Segundo Verocay (1910), ele propds o nome de neuroma nesses
neurotransmissores e revelou sua origem nas células indefinidas
(neuroectodérmicas), que eram capazes de iniciar diversos tipos de tumores da
doenca de Von Recklinghausen.

Em 1918, descobriu-se que a doenca nada tinha a ver com a sexualidade
humana, mas estava sujeita a pesquisas racionais pela lei de Mendel, que sugeria que
se presumisse que a doenca era de carater autossémico dominante.

Dois relatorios ocorreram com diferentes portadores da doenca, que, devido
as funcionalidades introduzidas, foram erroneamente descritas como tendo NF.
Porque apresentavam alteracdes nos membros superiores, inchacos na pele,
manchas nas pernas, chamado de Homem-verruga pelo pesquisador Tilesius Von
Tileau em 1793 e Homem-elefante por Joseph Carrey Merrick no século 19 . Em
decorréncia dessa doenga, ficavam expostos a apresentacdes circenses (CANALE,
1972). Apesar das diversas manifestacfes clinicas, com o avan¢co da ciéncia, foi
possivel encontrar correlagcées e envolvimentos genéticos, podendo assim identificar
0 gene que afeta a doenca de acordo com procedimento estabelecido pelo NIH,
realizado em Bethesda-EUA., no ano de 1988 (DARRIGO, 2008).
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Surgiram interpretacdes de forma central do tipo NF, que revela a origem dos
tumores aos familiares, com varios portadores afetados, como destaca o autor Huson.
De acordo com este primeiro caso, em 1882 o autor Friederich Daniel Von
Recklinghausen, introduziu esta patologia de forma precisa e eficaz, que poderia
diagnosticar neurofiboromas a nervos dos tumores. Esse foi um marco importante na
evolucdo do mundo em termos de um tema que refletiria a patologia em 1896 de
acordo com o envolvimento genético do paciente (SOUZA, 2009).

No entanto, os autores Rasmussen, Yang e Friedman (2001) concluiram, ao
lerem o perfil de 6bitos da NF1, que os pacientes com a doenca tinham uma
expectativa de vida menor em comparacdo a populacdo em geral. Além disso, os
tumores cerebrais e os tecidos conjuntivos e moles sdo a causa mais comum de
morte. No entanto, um aumento nos casos de ansiedade excessiva e déficit de
atencao em criancas com NF1 foi relatado pelos autores Mautner et al. (2002) que
tém uma ligacao entre esses transtornos e os problemas de aprendizagem social que
existem em pacientes com essa doenca (MAUTNER et al., 2002). Como se pode
observar a um grande estudo margeando 10 anos de buscas para a cura aos

portadores conforme a caracteristica do acometimento genético.
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3. ASPECTOS GENETICOS

A NF1 geralmente ocorre em uma ou duas gera¢cdes. Em algumas familias,
ocorre dentro de quatro a seis geragcdes (GELLER, 1999). O termo expressividade
refere-se & variagdo na linguagem corporal ou geneticistas. NF1 € uma das doencas
genéticas que exemplificam melhor esta condi¢do, pois existem variacdes clinicas,
mesmo dentro da familia. Ainda de acordo com Geller, 1999, o paciente mais afetado
pode ser capaz de gerar descendentes com quadro clinico mais leve e vice-versa.

Geller, 1999, descreveu em sua pesquisa sobre o mapa do gene NF1,
consistindo em 51 éxons, com um comprimento de 350Kb, indicando um alto grau de
flexibilidade relacionado a mutacdo expontanea. A penetracdo do gene NF1 é
completa (aproximadamente 100%), ou seja, uma pessoa com genética mutante
expressa manifestagdes clinicas.

As andlises genéticas de genes NF1 disponiveis utilizam o método de
fluorescéncia Hibridizac&o In Situ (FISH) e e sequenciamento do gene NF1 completo
para pesquisa de mutacdes em pontos. Cerca de 4 a 5% das pessoas afetadas pela
NF1 apresentam dele¢des de todo o gene NF1 (KLUWE, 2004). O fenétipo desses
pacientes €& geralmente mais alto, bem como o aparecimento precoce de
neurofiboromas e a presenca de retardo mental, caracteristicas dismorficas variaveis e
outras anomalias congénicas.

No entanto, estudos na literatura apontam que NF1 é uma doenca genética
proeminente envolvida no cromossomo 17 do brago longo 17q911.2, o que contribui
para a variabilidade das apresentacdes clinicas em humanos. Com base nessa regra,
um nascido vivo de cerca de 1 a cada 3.000, ha pessoas afetadas pela doenca que
podem ter uma heranca igual a 50% e 50% do desenvolvimento natural, e essa
variagcdo pode ser repassada para a sexta geracao familiar. (DARRIGO, 2008).

J& as mulheres com NF1 gravidas, muitas vezes se perguntam se 0S
sintomas aumentam ou se estdo infectadas ndo sabem, os primeiros sintomas podem
aparecer, como os neurofioromas, que podem se desenvolver ou aparecer pela
primeira vez durante a gravidez. O risco de desenvolver novos neurofiboromas durante
a gravidez pode ser superior a 50%. Neurofibromas que crescem durante a gravidez,

em alguns casos, podem diminuir de tamanho ap6s o nascimento. Provavelmente,
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isso se deve a funcdo normal do edema e acumulo de liquidos, que ocorre
naturalmente durante a gestacdo (TONSGARD, 2006).

4. MANIFESTACOES CLINICAS E DIAGNOSTICAS

A NF1 pode aparecer no nascimento, porém € notorio sua frequancia na
adolescéncia, especialmente durante a puberdade, gravidez ou mesmo menopausa.
Tem progressao continua, com sinais e sintomas crescentes ao longo do tempo.
Possui uma expressividade flexivel, ou seja, a gravidade da doenca varia entre as
pessoas afetadas de uma mesma familia e entre uma familia e outra (TONSGARD,
2006).

O diagnostico da NF1 € baseado no National Institutes of Health (NIH), em
1987 e revisados em 1997, que depende da avaliac&o clinica cuidadosa do paciente,
de seus pais e irmdos e histérico detalhado da familia, incluindo informacgdes sobre
abscessos e lesbes de pele em parentes de primeiro e segundo grau (NATIONAL
INSTITUTES OF HEALTH, 1988). O diagndstico € baseado em condi¢des clinicas, as
vezes com achados de neuroimaginolégicos, como focos de desmielinizacdo no
cerebelo, ganglios da base e tronco cerebral, gliomas da via 6ptica, displasia vascular
tumores da bainha nervosa (TONSGARD, 2006).

O diagnéstico precoce de NF1 € benéfico para as criancas afetadas e suas
familias, pois permite dar conselhos aos parentes, sobre os genes apropriados, que
ajudam a intervencao precoce dos problemas causados pela doenca (DEBELLA,
2000). Pesquisas indicam que 70% dos pacientes com NF1 podem ser diagnosticados
antes de um ano de idade.

Casos decorrentes de transmissdo vertical, ou seja, um dos genitores
também é afetado pelo NF1, podem ser identificados no primeiro ano de vida, a partir
de que o diagndstico requer um fator adicional além do histérico familiar (DEBELLA,
2000). Apesar disso, existem dificuldades no diagnostico da doenca, principalmente
em criancas pequenas, pois cerca de 50% dos casos sdo sinais esporadicos e outros
NF1, como efélides, neurofiboromas e ndédulos de Lisch que aparecem durante o
decorrer dos anos (KORF, 1992). O diagnéstico, nessas criangas, podera ser feito em
torno dos quatro anos, de acordo com os termos do NIH (GELLER, 2001). No entanto,
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o método NIH pode nao ser suficiente para o diagndéstico de NF1 em casos raros, isto
€, para criangas que também séo Unicas em suas familias, e s6 manifestam manchas
café com leite (MCCL), sem que aja outras mudancas. Nestes casos, O
acompanhamento anual do paciente é recomendado e testes de células podem ser
indicados para confirmar a NF1.

Existem testes moleculares que auxiliam aproximadamente 97% das
mutacdes dos paciente / portadores em um processo de diagnostico clinico onde néo
€ devidamente identificado. Ressalta-se que esses testes nao predizem o grau de
envolvimento da patologia ou o aparecimento em uma pessoa, ou que se testar
negativo, ndo implica a auséncia de uma mutacdo (MESSIAEN, 2003).

Para confirmar o diagnéstico, o paciente / portador precisara apresentar pelo
menos dois ou mais sintomas. O exame paralelo para patologia € usado entre
tomografia computadorizada, angiografia ou angiograma intravascular (injecao de
diferenca radiopaca intravascular (corante), colonoscopia (exame da parte superior do
reto) e broncoscopia (exame de bronquios Opticos), ressonancia magnética,
espectroscopia de prétons (teste de metabolismo cerebral), teste de hiperpigmentacao
cutdnea com lampada wood, exame oftalmolégico, biopsia da pele, neurofibromas,

testes de audicdo, QI e analise psicolégica (FERNER, 2013).

5. EXAMES COMPLEMENTARES

Alguns testes complementares séo Uteis para o teste NF1 destinados apenas
para reclamacdes especificas:

» Radiografia: alteragdes radiolégicas obtidas com maior frequéncia sao
escoliose, cifose, cifoescoliose, areas osteoporose, crescimento 0sseo anormal,
pseudoartrose, meningocele, paralisia da parede posterior medula espinhal, peito
vazio, lesdes osteoliticas em 0ssos longos, alteracdes no sistema nervoso e displasia
Ossea esfenoidal (MUNIZI, 2002);

» Tomografia computadorizada (TC): devido a variabilidade o surgimento de
neurofibromas radiol6gicos orbitais sozinho, o uso combinado de TC de alta resolucéo
e de ressonancia nuclear magnética podem ser benéficos no pré- operatorio desses
tumores (PARK, 2006);
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* Ressonancia magnética nuclear (RMN): a maioria dos tumores identificados
sdo astrocitomas de grau | porgue os tumores cerebrais ocorrem com frequéncia
crescente e sdo exclusivamente astrociticos e em 15% dos pacientes tém gliomas
opticos (KRAUT, 2004);

* Eletroencefalograma: pacientes NF1 apresentam aumento de 4,2% nas
convulsdes, o dobro da populacdo normal (KULKANTRAKORN, 2004 e VIVARELLI,
2003);

» Potencial evocado: com ressonancia magnética, pode ser usado para
diagnosticar e monitorar problemas no cérebro em pacientes com NF1 (MARGARI e
AMMENDOLA, 2006);

 Eletroneuromiografia: verifica a velocidade de operagdo neuromuscular.
Pacientes com tumores de nervos periféricos, geralmente isolados, tém uma
variedade de sinais e sintomas potenciais em NF1, embora apresentem muitas
massas, envolvendo varios nervos (MANIKER, 2004);

* Exame com lampada de fenda:Teste de luz, usado para detectar carocos
de Lisch (TROVO, 2005).

6. TRATAMENTOS

Ainda ndo existe uma cura para esta patologia, porém existem tratamentos
gue ameniza 0s sintomas.

Dentre as poucas instituicdes e organizacdes de apoio existentes no Brasil e
no mundo, € importante relatar uma organizacdo (AMANF) Associacdo Mineira de
Apoio a Pacientes com Neurofibromatose em Belo Horizonte e outras cidades
mineiras construida em 2002 a partir de pacientes com NF1 e seus parentes. Os
participantes sao os proprios portadores, familiares, amigos e profissionais de saude.

A organizagdo tem como objetivo apoiar, discutir, trocar ideias, relatos e
informacdes sobre a doenca. A partir de margo de 2005, os pacientes podem contar
com o Centro de Referéncia em Neurofibromatose de Minas Gerais, onde podem ser
atendidos gratuitamente e receber todas as informacfes e orientacdes médicas
disponiveis da NF. Atualmente, o Centro de Referéncia também é atendido nas areas
de Fonoaudiologia e Psicologia (AMANF, 2008).
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Segundo AMANF, existem outros tipos de estudos para ajudar a reduzir o
desconforto experimentado pelos pacientes ou mesmo a vaidade ou 0 bem-estar na
sociedade que infelizmente sédo julgados pela aparéncia. O NF1 prejudica o
desenvolvimento e a remodelacdo dos ossos causando atrasos na puberdade,
algumas tumores requerem diversos procedimentos cirargicos e ainda ndo sao
totalmente definitivos, mesmo quando a cirurgia ndo € recorrente, pode causar
problemas como: respiracdo, visdo, coragdo, varios 6rgaos, pois 0s tumores podem
estar fora ou dentro do corpo, interno ou externamente. Além dos problemas
cognitivos e transtornos mentais mais comuns nas pessoas com NF1, eles sdo

obrigados a lidar com o fato de serem portadores da doenca (AMANF, 2008).

7. CONSIDERACOES FINAIS

A NF1 € uma doenca que se caracteriza por sua grande variabilidade, ndo
apenas na manifestacdo dos sintomas, mas também na intensidade dos mesmos e
em sua progressdo (AMANF, 2008). Além da marcante caracteristica da
imprevisibilidade, a NF1 cabe outra situacéo tipica: a invisibilidade social da doenca
(GUTMANN, 2012). Parte das dificuldades dessas duas caracteristicas tem como
consequéncia a dificuldade em se compreender a NF1. O pequeno volume de estudos
dirigidos a ela, quando se compara a doencas semelhantes, como por exemplo a
fibrose cistica (Geller e Bonalumi Filho, 2004). Por longo tempo foi considerada como
uma doenca rara e ainda hoje o termo "neurofibromatose" causa estranheza e até
mesmo sendo comparada a doenca do "Homem Elefante” por muitos pacientes,
familiares e mesmo por profissionais da saude. Ainda que essa associacao traga
outras dificuldades, € muitas vezes um ponto de ancoragem que serve a alguns fins,
tais como justificar ser um problema de salde que merece atencdo e que recebeu
importante contribuicdo no que se refere a construcdo de centros, associacdes e
fundacdes para o atendimentos a essas pessoas e 0 desenvolvimento de pesquisas
sobre a NF1. qual apesar de nao se tratar da NF1, compartilha com ela algumas

caracteristicas tais como o estigma social trazido pelas deformidades fisicas em
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decorréncia dos neurofibromas, (Geller e Bonalumi Filho, 2004). A experiéncia a partir

de vivéncias individuais permitem que algumas saidas sejam especificas.
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