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Sexo masculino de 81 anos de idade com antecedentes 
pessoais relevantes de dificuldade de aprendizagem, baixa 
estatura, cifoescoliose e hipertensão arterial com mais de 
10 anos de evolução, sem lesões de órgão-alvo conheci-
das, foi internado por pneumonia adquirida na comunidade. 
Ao exame objetivo identificaram-se múltiplos neurofibromas 
sésseis e pediculados da cor da própria pele, de tamanhos 
variáveis, dispersos por todo o tegumento, mas com predo-
mínio no tronco (Fig. 1), bem como vários nódulos de Lisch 
(Fig. 2). Estes achados são compatíveis com neurofibroma-
tose tipo 1, uma doença genética autossómica dominan-
te, resultante da mutação do gene NF1, com envolvimento 
multiorgânico, mas de predomínio neurocutâneo, e evolu-
ção imprevisível.1,2

Foi realizada ressonância magnética crânio-encefálica 
(RM-CE) que excluiu a presença de gliomas ou outro envol-
vimento do sistema nervoso central. 

Dadas as manifestações cutâneas e oculares serem as-
sintomáticas, neste caso, não foi instituída terapêutica di-
rigida às mesmas, tendo sido otimizado o tratamento das 
comorbilidades e iniciada vigilância ativa do surgimento de 
neoplasias malignas, a principal causa de morte em doen-
tes com esta patologia.3 

Neste caso não foi possível conhecer a história fami-
liar, uma vez que o doente recusou dar esta informação por 
não ter qualquer relação de proximidade com os familiares 
ainda vivos; não tinha filhos nem irmãos e os pais já tinham 
falecido. Deste modo, não foi possível fazer o estudo da 
família nem o respetivo aconselhamento genético, que seria 
primordial numa doença genética autossómica dominante.

O doente acabou por falecer após 2 semanas de inter-
namento devido a complicações respiratórias associadas à 
pneumonia adquirida na comunidade.  

Figura 1: Neurofibromas.

Figura 2: Nódulos de Lisch.
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