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Introducao ao Tema

Neurofibromatose (NF)

A NF engloba um conjunto de trés doencas genéticas raras

Existe uma grande variabilidade na forma de manifestacao, gravidade e
Impacto na qualidade de vida

A NF pode surgir através de mutacao espontanea ou por transmissao
familiar

Sindrome que leva ao desenvolvimento de tumores da bainha nervosa

(neurofibromas ou schwannomas)
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Manchas café com leite

Neurofibromas cutaneos

Neurofibromas plexiformes

Efélides

Gliomas das vias Opticas
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Neurofibromas Plexiformes

Suscetiveis de causar:
0 Dor

o Deformidade

o Impoténcia funcional

(Dombiet.al, 2016)

Associados a morbilidades fisicas:
o Morbilidades cognitivas
o Morbilidades sociais

o Morbilidades Psicologicas
(Yanget. Al, 2022)
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Selumetinib

Em 2021 a agéncia europeia do medicamento aprovou a utilizacao de
selumetinib para o tratamento de NP sintomaticos e inoperaveis em utentes
pediatricos com NF1 com idade =3 anos.

Principais efeitos adversos dermatologicos associados ao
selumetinib: erupcao acneiforme e maculopapular, prurido, pele seca,
paroniquia e erupcao eczematosa.

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

Abordagem em Equipa Multidisciplinar:

Neuro-Oncologia Pediatrica Cirurgia de Cabeca e
Pescoco
Dermatologia Cirurgia Plastica
Psicologia ’\
Endocrinologia
Outros Tumores Sélidos (OTS) Neurologia

Radiologia
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Estudo de Investigacao

Prevaléncia dos sinais e dos sintomas dermatologicos e do seu impacto na
gualidade de vida dos doentes com NF1 sob terapéutica com selumetinib, até
dezembro de 2024, seguidos no Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa.
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Promocao do Estudo e Amostra

Estudo realizado pelo servico de Dermatologia do IPO de Lisboa, com a
colaboracao do servico de Neurologia.

A amostra definiu-se como todas as pessoas com diagnostico de NF1, com
NP sintomaticos e inoperaveis, sob terapéutica com selumetinib seguidas na
instituicao até 31 de dezembro de 2024.
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Local de Investigacao
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Instrumento de Recolha de Dados:

Questionario
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Avaliagao das manifestagcoes dermatologicas dos doentes 2. Qual o impacto que estes problemas da pele apresentam/apresentaram na sua
T tual e bl bela? .
com NF1 sob terapéutica com selumetinib e do seu impacto S T e qualidade de vida, de 1 a 5, sendo que:
na qualidade de vida. v Esth a can 1) nada
2) pouco
. 3) moderado
« Esta mais aspero¥ 4) muito
5) impossivel de tolerar
+ Outro? Se sim, qualiquais?
Nome: Se teve impaclo, em que area(s)?
Data: [/ {
AREAS 1/2/34]5
Tem outro(s) problemals) na pale? Atividade laboral/escola
Alimentar-se
«  Sesim, qualiguais? Sono
A finalidade do questionano & avaliar se tem/teve problema(s) na pele e se o(a) afetou. Cuidar da casa
Convivio com outras pessoas
Autoestima
Caminhar
Pratica de desporto
n Sexualidade
Mo passado teve problemas na pele? Outro? Se sim, qual/quais?
1. Responda as seguintes quesibes, por favor: « Se sim, qualiquais?
QUESTAO sSIM | NAO
Tem atualmente problemas na pele?
Tem atualmente problemas na pele junto as unhas?
Tem alguma dermatose generalizada em loda a pele?
i '
Tem acne (borbulhinhas) na cara? Qbneadal
1de3 2de3 3de3
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Resultados dos Questionarios

93 utentes

Excluidos do Estudo: 22 utentes

= 8 Obito

= 8 njo se encontrarem atualmente sob selumetinib

= 5 nao responderam

= 1 nao se encontrar a fazer selumetinib e nao ter respondido
Amostra: 71 utentes

= GéneroF: 23

= Género M: 48

= Meédia: 17 anos de idade

= Moda: 18 anos de idade
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PROBLEMAS NA PELE ATUALMENTE PROBLEMAS NA PELE ATUALMENTE
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PROBLEMAS NA PELE NO PASSADO

=SIM =NAO
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PROBLEMAS NO CABELO ATUALMENTE PROBLEMAS NO CABELO ATUALMENTE
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IMPACTO NA QUALIDADE DE VIDA IMPACTO NA QUALIDADE DE VIDA (POR GENERO)
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MEDIGAO DE IMPACTO

Outros I 8%

Sexualidade I 5%

Pratica de Desporto I 52 %
Caminhar I 39 %
Autoestima I 41%
Convivio com outras pessoas I 24 %
Cuidar da Casa I 10%

Sono I 16%

Alimentar-se H 2%

Atividade Laboral/Escola I 30%
0% 10% 20% 30% 40% S50% 60% 70% 80%

90%

100%
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Conclusoes

As manifestacoes dermatologicas nos doentes com NF1 sob selumetinib tém
impacto nos doentes e em seus familiares.

Pretendemos apoiar os doentes e desenvolver estratégias de prevencao,
criando impacto positivo na sua qualidade de vida.
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