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NEUROFIBROMATOSE TIPO 1 - GUIA DE BOAS PRATICAS PARA CLINICOS E CUIDADORES

AVALIACAO ANUAL RECOMENDADA

No momento do diagndstico, ou possivel diagndstico, TODOS os pacientes devem ser
observados por um especialista de Genética Médica. Recomenda-se acompanhamento anual
por parte de um Pediatra ou médico de Medicina Geral e Familiar, ou, e idealmente, em
consultas multidisciplinares especializadas em NF1 (VER AQUI)

CONSULTA DE REFERENCIA: Na idade pediatrica — Consulta Multidisciplinar de Sindromes
Neurocutaneos, Hospital Dona Estefania; Na idade adulta — Consulta de Neuro-Oncologia,
Instituto Portugués de Oncologia Dr. Francisco Gentil (IPO Lisboa).

IDADE CONSULTA DE AVALIAGAO DE VISAO
GENETICA NF1
<6 e 50% de risco No primeiro ano Acompanhamento Controlo de sintomas na
e depois aos 2 e 5 anos *' | coordenado pela avaliagdo de NF1.
Genética.

< 8 afetado

Confirmagdo do
diagndstico e avaliagdo.
Aconselhamento de
genética para

a familia.

Médico de Clinica Geral e
Pediatra da area de
residéncia. Ligacdo com
servigo especializado em
NF para casos complexos
(ver consulta de
referéncia).

Pelo menos um controlo
anual com oftalmologista
pediatrico, com
experiéncia em NF1.

8 — 15 afetado

Mediante pedido.

Médico de Clinica Geral e
Pediatra da drea de
residéncia. Ligagdo com
servigo especializado em
NF para casos complexos.
(ver consulta de
referéncia)

Controlo anual com
oftalmologista pediatrico.



https://nervetumours.org.uk/images/downloads/NF1_Review_Guidelines_v2.pdf
https://www.google.com/maps/d/viewer?mid=1XBMOjE0aVBg05GfJ1vCOhgwkfN5rsKKb&hl=pt-PT&ll=39.76820720886408%2C-7.736038713199446&z=6
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16 — 18 afetado

Consulta para
aconselhamento
referente a: complicagGes
em idade adulta e
genética.

Acompanhamento
coordenado pelo Médico
de Clinica Geral. Ligagdo
com servigo especializado
em NF.. (ver consulta de
referéncia)

Controlo de sintomas na
avaliagdo de NF1.

> 16 afetado *?2

Mediante pedido.
Pré-concepcional.

Acompanhamento
coordenado pelo Médico
de Clinica Geral. Ligacdo
com servigo especializado
em NF para casos

Controlo de sintomas na
avaliagdo de NF1.

complexos.

*1 Se n3o surgirem manchas ‘café com leite’ até aos 5 anos, a NF1 poderd ser excluida ha maioria das

familias com NF1. O teste molecular orientado pode ser considerado.

*2 Mulheres entre os 40-50 anos devem ser encaminhadas para uma mamografia anual

LISTA DE PARAMETROS A VERIFICAR EM CRIANCAS (0 — 16 ANOS) , ,

Registe a altura, o peso e o perimetro cefalico. Meca a tensado arterial sempre que possivel.

SINAIS A VIGIAR

MEDIDAS A TOMAR

Pele

Neurofibromas plexiformes -
observe a localizagdo, aparéncia,

tamanho e dureza, pigmentacgao.
Neurofibromas — podem ser
cutdneos ou subcutaneos. Podem
dar comichdo. Habituais apds a
adolescéncia.

Em caso de lesdes com rapida
evolugdo, dolorosas ou que
registem alteragGes subitas
CONSULTAR neurocirurgido com
experiéncia em NF1, ou,
idealmente, equipa multidisciplinar
NF1.

Estrutura dssea

Pseudoartrose — a tibia é mais
comumente afetada, mas o radio e
o cubito também podem estar
envolvidos (sdo alteragBes
congénitas).

Escoliose - avaliar durante todo o
periodo de crescimento,
especialmente na puberdade e
durante surtos de crescimento na
adolescéncia.

Em caso de suspeita dos sinais
anteriores CONSULTAR cirurgido
ortopédico com experiéncia em
NF1, ou, idealmente, equipa
multidisciplinar NF1.

Olhos

Estrabismo, proptose, acuidade
visual - consulta de Oftalmologia
anual.

Em caso de alteragdo ou
aparecimento subito de sintomas
CONSULTAR COM URGENCIA
neuro-oftalmologista com
experiéncia em NF1, ou,
idealmente, equipa multidisciplinar
NF1.

Neurolégico

Cefaleias, epilepsia, alteracdes ao

exame neuroldgico - consulta de
Neurologia anual.

Em caso de novos sintomas e/ou
aumento na frequéncia e/ou
gravidade das cefaleias CONSULTAR
neurologista com experiéncia em
NF1, ou, idealmente, equipa
multidisciplinar NF1.

Desenvolvimento

Desenvolvimento psico-motor.
Desenvolvimento estato-ponderal,

Em caso de alteragdes CONSULTAR
pediatra do desenvolvimento com
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incluindo perimetro cefélico.
Puberdade precoce ou tardia.

experiéncia em NF1, ou,
idealmente, equipa multidisciplinar
NF1.

Educacdo e Comportamento

Regista-se um aumento na
incidéncia de problemas de
aprendizagem e comportamento,
particularmente dificuldades de
atencdo: Perturbagdo do Défice de
Atencdo, Perturbacdo de
Hiperatividade/Défice de Atengdo e
Transtornos do Espectro Autista.
Identificar possiveis necessidades
especiais e recursos apropriados
para os avaliar.

Considerar CONSULTAR avaliagao
profissional de necessidades
educacionais (consulta de
neurodesenvolvimento pex..
Estabelecer um contacto continuo
com a escola e o Professor titular.

LISTA DE PARAMETROS A VERIFICAR EM ADULTOS (+16 ANOS DE IDADE)

SINAIS A VIGIAR

MEDIDAS A TOMAR

Geral

Atentar na alteragdo das
caracteristicas de neurofibromas
plexiformes existentes: dor, dureza,
tamanho, associagdo a sintomas
neuroldgicos. Neurofibromas
cutdneos e sub-subcutaneos que
causem sofrimento devem ser
identificados.

Em caso de lesdes com rapida
evolugdo, dolorosas ou que
registem alteragGes subitas
CONSULTAR neurocirurgido com
experiéncia em NF1, ou,
idealmente, equipa multidisciplinar
NF1.

Pressao Psicolégica

Os efeitos sdo subestimados.
Desfiguragdo pode levar a sentimentos
de isolamento social, e depressao.
Problemas psicolégicos sdo comuns,
mas os pacientes, tanto homens como
mulheres, podem hesitar em falar sobre
essas questdes e precisam ser
incentivados a fazé-lo e procurar apoio.

Em caso de sintomas CONSULTAR
psiquiatra e psicélogo com
experiéncia em NF1, ou,
idealmente, equipa multidisciplinar
NF1.

Neurolégico

Controlo de sintomas neuroldgicos,
particularmente cefaleias, convulsdes,
parestesias, disturbios visuais e
alteragdes na marcha.

Em caso de novos sintomas e/ou
aumento na frequéncia e/ou
gravidade das cefaleias CONSULTAR
neurologista com experiéncia em
NF1, ou, idealmente, equipa
multidisciplinar NF1.

Pressao arterial

Verificar a pressdo arterial. Em caso de
hipertensao, considerar lesGes
renovasculares (geralmente <20 anos)
ou feocromocitoma (qualquer idade).

Em caso de suspeita de
feocromocitoma CONSULTAR
endocrinologista com experiéncia
em NF1, ou, idealmente, equipa
multidisciplinar NF1.

Olhos Tumores da via dtica séo INCOMUNS em | Em caso de sintomas CONSULTAR
adultos, mas qualquer sinal/sintoma neuro-oftalmologista com
}/isual.pouco comum deve ser experiéncia em NF1, ou,
investigado. idealmente, equipa multidisciplinar
NF1.
Mulheres Mulheres com NF1 tém um risco Ha indicagdo para iniciar

aumentado de desenvolver cancro da
mama.

mamografia anual a partir dos 30
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anos (pode ser alternada com
RMN-mama entre os 30 e os 50
anos).

Gravidez

Diagnéstico pré-natal e pré-implantagdo
disponivel, mas com limitagdes. Durante
a gravidez, os neurofibromas podem
aumentar em tamanho e/ou originar
comichdo. Considerar
feocromocitoma/estenose da artéria
renal em mulheres com pressao arterial
particularmente alta, especialmente se
persistir hipertensdo apds o parto.

Casais com NF1 que considerem
opgdes reprodutivas devem ser

ENCAMINHADOS para consulta

de genética médica.

Outros sintomas

Risco relativo de tumores e outros
problemas médicos pode aumentar em
pacientes com NF1.

Considerar ENCAMINHAMENTO
apropriado.




