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CONTEXTO

v" As pessoas com Neurofibromatose tipo 1 (NF1) podem desenvolver diversas alteracdes
hormonais:

% Ildade pediatrica: alteracdes do crescimento e/ou puberdade;

*+ Ildade adulta: diferentes tumores enddcrinos;

v" Necessario existir elevado indice de suspeicao clinica e proceder ao rastreio das situacoes
mais graves e/ou prevalentes.



ALTERACOES ENDOCRINAS — O QUE SAO?

Alteracdes hormonais que podem surgir N
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HIPOFISE

v" Orgao que se encontra na base do cranio e
que produz comandos hormonais que
controlam as hormonas de todo o organismo;

v" Nas pessoas com NF-1 pode ser afectada por:

v' Presenca de glioma das vias Opticas
(localizagago do  tumor/  tratamentos
realizados);

v Envolvimento da hipofise na auséncia de
tumor.
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DEFICE DE HORMONA DO CRESCIMENTO
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DEFICE DE HORMONA DO CRESCIMENTO

= Diagnéstico:
= Apresentagao clinica;
= Analises de sangue;

= Tratamento:

® Hormona do crescimento
(somatotropina);

= Medicamento injectavel, diario;

Apenas no défice
comprovado!

= Objectivo: atingir a estatura familiar




DEFICE DE HORMONAS SEXUAIS

Défice de hormonas sexuais
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DEFICE DE HORMONAS SEXUAIS NA CRIANCA

Puberdade
= Momento de entrada na adolescéncia;
= Desenvolvimento dos caracteres sexuais secundarios;

= Maturacao dos orgaos sexuais tornando possivel a
reproducao;

®= QOcorre normalmente entre os |0 e os |6 anos.

3 N— SE
¢ |nicio da —» ) o
puberdade




DEFICE DE HORMONAS SEXUAIS NA CRIANCA

Atraso pubertario/lnterrupcao da
puberdade

=  Auséncia do desenvolvimento dos caracteres sexuais secundarios;
= Evolugao da puberdade pode nao ser concluida;

" [mpacto na altura final.

Tratamento:

" Inducao da puberdade com hormona masculina
(testosterona injectavel)

" Indugao da puberdade com hormona feminina (estrogénio
em comprimidos)




DEFICE DE HORMONAS SEXUAIS NO ADULTO

b Défice de testosterona

'( / T
L/ Low TESTOSTERONE
Angiedade TTCalor Mextal fW% S H
Depressao [rritabilidade '7'47
i e Trred constontly / S
D 2 |
oride 2 Tpeso —
cabega Iy Depression ssues Iy - ~A N
| Libido - Osteoporose /| e
Lapsos d e — B =
: apsos de et
Fadiga Meméria : » v
Low sex drive/erectie A
insonia ol ARG i
Os sintomas das menopausa KISk OF OSIS




DEFICE DE HORMONAS SEXUAIS NO ADULTO

Tratamento - reposicao hormonal
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DEFICE DE HORMONA TIROIDEIA
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DEFICE DE HORMONA TIROIDEIA

Deéfice de hormona tiroideia

fatigue feeling cold

9

joint and muscle pain hair loss depression
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DEFICE DE HORMONA TIROIDEIA

Diagnostico:
= Avaliacao clinica;
= Analises sangue;

Cipd 000 100 abhdss

Tratamento com hormona tiroideia.
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DEFICE DE CORTISOL

Sintomas:

* Fadiga;

* Tensao arterial baixa;
* Falta de apetite;
 Nauseas e vomitos;

* Perda de peso;

* Depressao;

Tratamento:
* Reposicao oral com corticoide.
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PUBERDADE PRECOCE CENTRAL

SINAIS DA PUBERDADE PRECOCE

Clescimeno ripido Crescimemo rapido

" |nicio de puberdade que ocorre antes dos 8 anos nas
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Contudo estao descritos casos sem associacao a tumor!!



PUBERDADE PRECOCE CENTRAL

Diagnéstico
= Clinica;
= Analises de sangue;
= Radiografia da idade 6ssea;
= Ressonancia de cranio;
Tratamento:

" |Interrupcao da progressao da puberdade com
farmacos;

®  Farmacos injectaveis de 2 em 2 meses;




GINECOMASTIA

Crescimento do tecido mamario no sexo masculino;

Quando ocorre na puberdade muitas vezes € normal;

Quando ocorre antes da puberdade deve ser estudada.

Tratamento:
= Vigilancia;

= Cirurgia.




FEOCROMOCITOMA

Feocromocitoma — tumor da suprarrenal produtor de catecolaminas
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FEOCROMOCITOMA

= Prevaléncia de 1-5%; 14% em alguns estudos;
= Geralmente surgem na 4° decada de vida;

= Geralmente unilaterais;

Sinais de alarme:
= Tensao alta de novo ou agravamento de pré-existente;
= Palpitacoes;

= Hipersudorese;

= Palidez;

m Cefaleias.




FEOCROMOCITOMA

Diagnéstico:
= Clinica;
= Analises de sangue ou urina de 24 horas;

= Electrocardiograma e ecocardiograma.

Tratamento:

2’ ¢ %
-
= Medicamentos orais;
= Cirurgia. %



CONSULTA DE ENDOCRINOLOGIA DE REABILITACAO DO IPO DE

LISBOA

= Objectivo: Vigilancia e diagnostico das alteragoes endocrinas
nas pessoas com NFI;

= Populacao pediatrica (0 — 18 anos):

ER €3 e >
IR o

" Todos devem ser referenciados ao diagnostico de NFI;

= Populacao adulta:

= Todos devem ser referenciados ao diagnostico;

Suspeita de alguma alteracao endocrina,

sobretudo se:

Devem ser referenciados com maior celeridade

e Hipertensao arterial de novo;

e Puberdade precoce;

e Atraso no crescimento.




CONSULTA DE ENDOCRINOLOGIA DE REABILITACAO DO IPO DE

LISBOA

' POPULACAO PEDIATRICA - Seguimento anual:

e Analises;

e Tensao arterial, desenvolvimento pubertario e crescimento; ‘
4

e A partir dos |10 anos: rastreio de feocromocitoma (urina de 24 horas ou
analises de sangue) — repetir de 3/3 anos;




CONSULTA DE ENDOCRINOLOGIA DE REABILITACAO DO IPO DE

LISBOA

POPULAGCAO ADULTA - 2/2 ANOS
AVALIACAO:

e Analises de 2/2 anos.

e Avaliacao da tensao arterial e palpagao cervical;

e A partir dos |19 anos: rastreio de feocromocitoma — repetir
de 2/2 anos (ou antes de qualquer cirurgia ou gravidez);




ALTERACOES ENDOCRINAS ENCONTRADAS

NA NEUROFIBROMATOSE TIPO 1

EXPERIENCIA DO SERVICO DE ENDOCRINOLOGIA DO IPO DE LISBOA

NUMA POPULACAO DE 152 DOENTES
62% criancas | 38% adultos
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As pessoas com Neurofibromatose tipo | estao mais predispostas a
desenvolver alteracoes endocrinas;

Nas criancas, a baixa estatura e a puberdade precoce sao as
alteracoes mais comuns;

A vigilancia regular do crescimento na infancia e na puberdade é
essencial;

Todas as pessoas com Neurofibromatose tipo | com diagnostico de
novo de hipertensao arterial devem ser avaliadas para a exclusao de
feocromocitoma.




Obrigada pela vossa atencao
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