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Estudo de Investigação relacionado com NF1 e selumetinib



Introdução ao Tema 

Neurofibromatose (NF)

• A NF engloba um conjunto de três doenças genéticas raras

• Existe uma grande variabilidade na forma de manifestação, gravidade e

impacto na qualidade de vida

• A NF pode surgir através de mutação espontânea ou por transmissão

familiar

• Síndrome que leva ao desenvolvimento de tumores da bainha nervosa

(neurofibromas ou schwannomas)



Manchas café com leite

Neurofibromas plexiformes

Neurofibromas cutâneos

Efélides

Nódulos de Lisch
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Neurofibromas Plexiformes

• Suscetíveis de causar:
o Dor

o Deformidade

o Impotência funcional

(Dombiet.al, 2016)

• Associados a morbilidades físicas:
o Morbilidades cognitivas

o Morbilidades sociais

o Morbilidades Psicológicas

(Yanget. Al, 2022)



Selumetinib

Em 2021 a agência europeia do medicamento aprovou a utilização de

selumetinib para o tratamento de NP sintomáticos e inoperáveis em utentes

pediátricos com NF1 com idade ≥3 anos.

Principais efeitos adversos dermatológicos associados ao

selumetinib: erupção acneiforme e maculopapular, prurido, pele seca,

paroníquia e erupção eczematosa.

Importante: conhecer os potenciais efeitos adversos e otimizar a sua gestão.



Vigilância

Abordagem em Equipa Multidisciplinar:

Neurologia

Neuro-Oncologia Pediátrica

Radiologia

Cirurgia Geral

Outros Tumores Sólidos (OTS)

Cirurgia Plástica

Otorrinolaringologia (ORL)Endocrinologia

Dermatologia

Psicologia

Cirurgia de Cabeça e 

Pescoço



Estudo de Investigação

Prevalência dos sinais e dos sintomas dermatológicos e do seu impacto na

qualidade de vida dos doentes com NF1 sob terapêutica com selumetinib, até

dezembro de 2024, seguidos no Instituto Português de Oncologia de Lisboa.



Promoção do Estudo e Amostra

Estudo realizado pelo serviço de Dermatologia do IPO de Lisboa, com a

colaboração do serviço de Neurologia.

A amostra definiu-se como todas as pessoas com diagnóstico de NF1, com

NP sintomáticos e inoperáveis, sob terapêutica com selumetinib seguidas na

instituição até 31 de dezembro de 2024.



Local de Investigação



Instrumento de Recolha de Dados:

Questionário





Resultados dos Questionários

93 utentes

Excluídos do Estudo: 22 utentes

 8 óbito

 8 não se encontrarem atualmente sob selumetinib

 5 não responderam

 1 não se encontrar a fazer selumetinib e não ter respondido

Amostra: 71 utentes

 Género F: 23

 Género M: 48

 Média: 17 anos de idade

 Moda: 18 anos de idade
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Conclusões

As manifestações dermatológicas nos doentes com NF1 sob selumetinib têm

impacto nos doentes e em seus familiares.

Pretendemos apoiar os doentes e desenvolver estratégias de prevenção,

criando impacto positivo na sua qualidade de vida.



Muito

Obrigada!
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