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Sexo masculino de 81 anos de idade com antecedentes
pessoais relevantes de dificuldade de aprendizagem, baixa
estatura, cifoescoliose e hipertensdo arterial com mais de
10 anos de evolugéo, sem lesdes de 6rgao-alvo conheci-
das, foi internado por pneumonia adquirida na comunidade.
Ao exame objetivo identificaram-se multiplos neurofibromas
sésseis e pediculados da cor da propria pele, de tamanhos
variaveis, dispersos por todo o tegumento, mas com predo-
minio no tronco (Fig. 1), bem como varios nédulos de Lisch
(Fig. 2). Estes achados sao compativeis com neurofibroma-
tose tipo 1, uma doenca genética autossémica dominan-
te, resultante da mutacao do gene NF7, com envolvimento
multiorganico, mas de predominio neurocutaneo, e evolu-
¢ao imprevisivel.'?

Foi realizada ressonancia magnética cranio-encefalica
(RM-CE) que excluiu a presenca de gliomas ou outro envol-
vimento do sistema nervoso central.

Dadas as manifestacbes cutaneas e oculares serem as-
sintomaticas, neste caso, nado foi instituida terapéutica di-
rigida as mesmas, tendo sido otimizado o tratamento das
comorbilidades e iniciada vigilancia ativa do surgimento de
neoplasias malignas, a principal causa de morte em doen-
tes com esta patologia.®

Neste caso nao foi possivel conhecer a histéria fami-
liar, uma vez que o doente recusou dar esta informacéao por
nao ter qualquer relacao de proximidade com os familiares
ainda vivos; nao tinha filhos nem irmaos e os pais ja tinham
falecido. Deste modo, ndo foi possivel fazer o estudo da
familia nem o respetivo aconselhamento genético, que seria
primordial numa doenca genética autossémica dominante.

O doente acabou por falecer apds 2 semanas de inter-
namento devido a complicagbes respiratorias associadas a
pneumonia adquirida na comunidade. M
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Figura 1: Neurofibromas.
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Figura 2: Nédulos de Lisch.
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