A

Benedito Rodrigues da Silva Neto
(Organizador)

[Atena Ciéncias da Saude:

Ano 2019 / Da Teoria a Pratica 3



Benedito Rodrigues da Silva Neto
(Organizador)

Ciéncias da Saude: Da Teoria a Pratica 3

Atena Editora
2019



2019 by Atena Editora
Copyright © Atena Editora
Copyright do Texto © 2019 Os Autores
Copyright da Edicao © 2019 Atena Editora
Editora Executiva: Prof? Dr? Antonella Carvalho de Oliveira
Diagramacao: Natalia Sandrini
Edicao de Arte: Lorena Prestes
Revisao: Os Autores

0 contelido dos artigos e seus dados em sua forma, correcao e confiabilidade sdo de responsabilidade
exclusiva dos autores. Permitido o download da obra e o compartilhamento desde que sejam atribuidos
créditos aos autores, mas sem a possibilidade de altera-la de nenhuma forma ou utilizad-la para fins
comerciais.

Conselho Editorial

Ciéncias Humanas e Sociais Aplicadas

Prof. Dr. Alvaro Augusto de Borba Barreto - Universidade Federal de Pelotas

Prof. Dr. Antonio Carlos Frasson - Universidade Tecnolégica Federal do Parana

Prof. Dr. Antonio Isidro-Filho - Universidade de Brasilia

Prof. Dr. Constantino Ribeiro de Oliveira Junior - Universidade Estadual de Ponta Grossa
Prof? Dr? Cristina Gaio - Universidade de Lisboa

Prof. Dr. Deyvison de Lima Oliveira - Universidade Federal de Rondonia

Prof. Dr. Gilmei Fleck - Universidade Estadual do Oeste do Parana

Prof? Dr? Ivone Goulart Lopes - Istituto Internazionele delle Figlie de Maria Ausiliatrice
Prof. Dr. Julio Candido de Meirelles Junior — Universidade Federal Fluminense

Prof? Dr? Lina Maria Goncalves - Universidade Federal do Tocantins

Prof® Dr® Natiéli Piovesan - Instituto Federal do Rio Grande do Norte

Prof? Dr? Paola Andressa Scortegagna - Universidade Estadual de Ponta Grossa

Prof. Dr. Urandi Jodo Rodrigues Junior - Universidade Federal do Oeste do Para

Prof? Dr? Vanessa Bordin Viera - Universidade Federal de Campina Grande

Prof. Dr. Willian Douglas Guilherme - Universidade Federal do Tocantins

Ciéncias Agrarias e Multidisciplinar

Prof. Dr. Alan Mario Zuffo - Universidade Federal de Mato Grosso do Sul

Prof. Dr. Alexandre Igor Azevedo Pereira - Instituto Federal Goiano

Prof? Dr? Daiane Garabeli Trojan - Universidade Norte do Parana

Prof. Dr. Darllan Collins da Cunha e Silva - Universidade Estadual Paulista

Prof. Dr. Fabio Steiner - Universidade Estadual de Mato Grosso do Sul

Prof? Dr@ Girlene Santos de Souza - Universidade Federal do Reconcavo da Bahia
Prof. Dr. Jorge Gonzalez Aguilera - Universidade Federal de Mato Grosso do Sul
Prof. Dr. Ronilson Freitas de Souza - Universidade do Estado do Para

Prof. Dr. Valdemar Antonio Paffaro Junior — Universidade Federal de Alfenas

Ciéncias Biol6gicas e da Salde

Prof. Dr. Benedito Rodrigues da Silva Neto - Universidade Federal de Goias

Prof.? Dr.? Elane Schwinden Prudéncio - Universidade Federal de Santa Catarina

Prof. Dr. Gianfabio Pimentel Franco - Universidade Federal de Santa Maria

Prof. Dr. José Max Barbosa de Oliveira Junior - Universidade Federal do Oeste do Para

| Atena

Editora
Ano 2019




Prof® Dr® Natiéli Piovesan - Instituto Federal do Rio Grande do Norte

Prof? Dr? Raissa Rachel Salustriano da Silva Matos - Universidade Federal do Maranhao
Prof? Dr® Vanessa Lima Goncalves - Universidade Estadual de Ponta Grossa

Prof? Dr® Vanessa Bordin Viera - Universidade Federal de Campina Grande

Ciéncias Exatas e da Terra e Engenharias

Prof. Dr. Adélio Alcino Sampaio Castro Machado - Universidade do Porto
Prof. Dr. Eloi Rufato Junior - Universidade Tecnolégica Federal do Parana
Prof. Dr. Fabricio Menezes Ramos - Instituto Federal do Para

Prof® Dr* Natiéli Piovesan - Instituto Federal do Rio Grande do Norte
Prof. Dr. Takeshy Tachizawa - Faculdade de Campo Limpo Paulista

Conselho Técnico Cientifico

Prof. Msc. Abraao Carvalho Nogueira - Universidade Federal do Espirito Santo

Prof. Dr. Adaylson Wagner Sousa de Vasconcelos - Ordem dos Advogados do Brasil/Seccional Paraiba
Prof. Msc. André Flavio Goncalves Silva - Universidade Federal do Maranhao

Prof.? Dr® Andreza Lopes - Instituto de Pesquisa e Desenvolvimento Académico

Prof. Msc. Carlos Antdnio dos Santos - Universidade Federal Rural do Rio de Janeiro
Prof. Msc. Daniel da Silva Miranda - Universidade Federal do Para

Prof. Msc. Eliel Constantino da Silva - Universidade Estadual Paulista

Prof.? Msc. Jagueline Oliveira Rezende - Universidade Federal de Uberlandia

Prof. Msc. Leonardo Tullio - Universidade Estadual de Ponta Grossa

Prof.? Msc. Renata Luciane Polsaque Young Blood - UniSecal

Prof. Dr. Welleson Feitosa Gazel - Universidade Paulista

Dados Internacionais de Catalogag¢ao na Publicagao (CIP)
(eDOC BRASIL, Belo Horizonte/MG)

C569 Ciéncias da saude [recurso eletrbnico] : da teoria a pratica 3 /
Organizador Benedito Rodrigues da Silva Neto. — Ponta Grossa,
PR: Atena Editora, 2019. — (Ciéncias da Saude. Da Teoria a
Pratica; v. 3)

Formato: PDF

Requisitos de sistema: Adobe Acrobat Reader
Modo de acesso: World Wide Web

Inclui bibliografia

ISBN 978-85-7247-395-8

DOI 10.22533/at.ed.958191306

1. Saude — Aspectos sociais. 2. Saude — Politicas publicas. 3.
Saude — Pesquisa — Brasil. I. Silva Neto, Benedito Rodrigues da.
[I.Série.

CDD 362.10981

Elaborado por Mauricio Amormino Jinior — CRB6/2422

Atena Editora
Ponta Grossa - Parana - Brasil
www.atenaeditora.com.br
contato@atenaeditora.com.br

| Atena

Editora
Ano 2019




APRESENTACAO

Apresentamos o terceiro volume da colecao “Ciéncias da Saude: da teoria a
pratica”. A obra composta de onze volumes abordara de forma categorizada e
interdisciplinar trabalhos, pesquisas, relatos de casos, revisdes e inferéncias sobre
esse amplo e vasto contexto do conhecimento relativo a saude. Além disso, obra reune
atividades de ensino, pesquisa e extenséo desenvolvidas em diversas regides do pais,
que analisam a saude em diversos dos seus aspectos, percorrendo 0 caminho que
parte do conhecimento bibliografico e alcan¢a o conhecimento empirico e pratico.

Neste volume de maneira especial agregamos trabalhos desenvolvidos com
a metodologia da revisao bibliografica, uma ferramenta essencial para consolidar
conhecimentos especificos na area da saude. Quando abordamos conteudo teérico,
esse deve ser muito bem fundamentado, com uso de trabalhos que ja abordaram o
assunto, todavia com um olhar critico e inovador. Assim em tempos de avalanche de
informacao revisdes fundamentadas e sistematizadas sdo essenciais para consolidar
0 conhecimento.

Portanto, nesse terceiro volume, s&o abordados trabalhos de revisbes com
tematicas multidisciplinares, tais como, tratamento de lesdes, saude da familia,
aleitamento materno, analise molecular do melanoma, jejum e treinamento resistido,
diabetes de mellitus, equoterapia, parto vaginal, metastasectomia, mortalidade
indigena, lesdes em praticantes de crossfit, mieloma mdltiplo, terapia génia e outros
temas tao interessantes quanto interdisciplinares.

Deste modo o terceiro volume apresenta conteludo importante ndo apenas
pela teoria bem fundamentada aliada a resultados promissores, mas também pela
capacidade de professores, académicos, pesquisadores, cientistas e principalmente da
Atena Editora em produzir conhecimento em saude nas condi¢des ainda inconstantes
do contexto brasileiro. Nosso profundo desejo é que este contexto possa ser
transformado a cada dia, e o trabalho aqui presente pode ser um agente transformador
por gerar conhecimento em uma area fundamental do desenvolvimento como a saude.

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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PI.

RESUMO: INTRODUGAO: A neurofibromatose
€ a sindrome neurocutédnea mais frequente,
uma doenca hereditaria com envolvimento
multissistémico. Trés formas clinicas da doenca
sao distinguidas; neurofiboromatose tipo 1 (NF-
1) é a mais frequente. Neurofibromas séo
caracteristicos da NF-1. A prevaléncia estimada
de NF-1 é de 1 em 3000 recém-nascidos.
E herdada com um carater autossémico
dominante com penetrancia completa e
expressividade variavel. O gene responsavel
localiza-se no  Cromossomo 17q11.2.
OBJETIVOS: Analisar na literatura cientifica
0s sinais e sintomas da neurofibromatose tipo
1. METODOLOGIA: A busca foi realizada
utiizando os descritores: neurofibromatose
tipo 1, sintomas, neurobibromatose, usados
isolados e em combinacdo com operador
boleano and. Os dados foram coletados nas
bases de dados LILACS e BDENF. Foram
incluidos artigos nacionais e internacionais
gue abordassem a tematica, artigos completos,
publicados no periodo de 2008 a 2017.
RESULTADOS: Foram encontrados no total 58
artigos, entretanto, ap6s aplicar-se os critérios
de incluséo e excluséo, selecionou-se apenas
22 artigos, os quais foram analisados os tituos e
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resumos, excluindo-se artigos repetidos e que fugiam do tema, chegou-se a resultado
final com 8 artigos. CONCLUSAO: Portanto, de acordo com a literatura, os sintomas
da NF1 s&o o crescimento anormal de tumores moles e carnudos na pele chamados
de neurofibromas, que incluem também manchas marrons e lisas na pele; sardas nas
virilhas e axilas; nédulos de Lisch. Existe uma necessidade de realizacdo de outras
pesquisas nessa area.

PALAVRAS-CHAVE: Neurofibromatose tipo 1; Sintomas, Assisténcia.

SYMPTOMS OF TYURUS NEUROFIBROMATOSIS 1: INTEGRATION REVIEW

ABSTRACT: INTRODUCTION: Neurofibromatosis is the most frequent neurocutaneous
syndrome, an inherited disease with multisystemic involvement. Three clinical
forms of the disease are distinguished; neurofibromatosis type 1 (NF-1) is the most
frequent. Neurofibromas are characteristic of NF-1. The estimated prevalence of NF-1
is 1 in 3,000 newborns. It is inherited with an autosomal dominant character with
complete penetrance and variable expressivity. The responsible gene is located on
chromosome 17q11.2. OBJECTIVES: to analyze the signs and symptoms of type 1
neurofibromatosis in the scientific literature. METHODS: The search was performed
using the descriptors: neurofibromatosis type 1, symptoms, neurobibromatosis, used
alone and in combination with Boolean and. The data were collected in the LILACS and
BDENF databases. National and international articles that deal with the topic, complete
articles, published between 2008 and 2017 were included. RESULTS: A total of 58
articles were found, however, after applying the inclusion and exclusion criteria, only
22 articles were selected , which were analyzed the titles and abstracts, excluding
articles that were repeated and that evaded the theme, we reached the final result with
8 articles. CONCLUSION: Therefore, according to the literature, the symptoms of NF1
are the abnormal growth of soft and fleshy tumors in the skin called neurofibromas,
which also include brown and smooth spots on the skin; on the groin and underarms;
Lisch nodules. There is a need for further research in this area.

KEYWORDS: Neurofibromatosis type 1; Symptoms, Care.

INTRODUCAO

A neurofibromatose tipo 1 (NF1) é a forma mais prevalente em um grupo de trés
doencas genéticas chamadas neurofibromatoses, e € causada por mutagdes herdadas
ou de novo no cromossomo 17, resultando na reducéo da sintese de neurofibromina,
gue subsequentemente reduz a supressao tumoral. 1 Os critérios diagnésticos para
NF1 sdo quase exclusivamente clinicos e foram estabelecidos pelo Consenso do
National Institutes of Health (NIH) (SOUZA et al., 2016).

A Neurofibromatose (NF) é uma denominagdo genérica para trés doencas
de origem genética autossébmica dominante: neurofiboromatose tipo 1 (NF1),
neurofibromatose tipo 2 (NF2) e schwannomatose. A NF1 é a doenca humana mais
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frequente causada pelo defeito em um unico gene1. Apresenta incidéncia de 1/3.000
nascidos vivos e € mais frequente que outras doengas como fibrose cistica (1/10.000)3
ou o Diabetes mellitus tipo 1 (1 / 13.000). A NF2 e a schwannomatose sao mais raras,
acometendo cerca de 1/25.000 nascidos vivos (SILVA; SANTOS; REZENDE, 2015).

A NF1 €& uma doenca congénita, hereditaria e autossébmica dominante.
Entretanto, aproximadamente 50% dos casos séo clinicamente esporadicos, com alta
taxa de mutacdo esponténea. Caracteriza-se principalmente por multiplas manchas
hiperpigmentadas café-comleite (café-au-lait) e neurofibromas, possuindo penetréncia
completa e expressividade bastante variavel entre os individuos acometidos (ESPIG
et al., 2008).

E de grande relevancia desenvolver esse estudo, tendo em vista que a
neurofibromatose tipo 1 € uma doenca rara, causando agravos a saude do individuo.
Portanto, é preciso que se trabalhe a¢des para a promocéo saude afim de detectar
os snais e sintomas NF1. Diante do exposto, o presente estudo objetiva analisar na
literatura cientifica os sinais e sintomas da neurofibromatose tipo 1.

MATERIAIS E METODOS

A revisao integrativa de literatura € um método que proporciona a sintese de
conhecimento e aincorporacao da aplicabilidade de resultados de estudos significativos
na pratica , diante da necessidade de assegurar uma pratica assistencial embasada
em evidéncias cientificas, permitindo-se obter conclusdes gerais devido a reunido de
varios estudos. Arevisao integrativa tem sido apontada como uma ferramenta impar no
campo da saude, pois sintetiza as pesquisas disponiveis sobre determinada tematica
e direciona a pratica fundamentando-se em conhecimento cientifico. (SOUZA; SILVA;
CARVALHO, 2010).

Na construcéo desta revisao integrativa foram percorridas as seguintes etapas:
definicdo do tema e elaboracdo da pergunta norteadora, amostragem ou busca
na literatura, coleta de dados, andlise critica dos estudos incluidos, discussao e
interpretacéo dos resultados e apresentacao da reviséo. A questao norteadora para a
elaboracéo da reviséo integrativa foi: Quais os sinais e sintomas da neurofibromatose
tipo 17

Foi realizada uma busca dos artigos na Sistema Online de Busca e Andlise
de Literatura Médica (MEDLINE) via Biblioteca Virtual em Saude (BVS) e Scientific
Electronic Library Online (SCIELO), referente as producdes cientificas relacionadas
aos principais sintomas da neurofibromatose tipo 1, no periodo de publicagcao de 2008
a2017.

Foram utilizados os seguintes Descritores encontrados apdés uma consulta
realizada em Ciéncia da Saude (DECS): neurofibromatose tipo 1, sintomas,
neurofibromatose, foram usados associados com o operador booleano and.

Seguiu-se a busca dos trés descritores combinados nas bases de dados com o

Ciéncias da Saude: da Teoria a Préatica 3 Capitulo 24




operador Booleano and. Inicialmente para a realizagdo da pesquisa foram utilizados
0s descritores sem a utilizagéo dos filtros, obtendo-se 58 artigos. Como critérios de
inclusdo e a fim de refinar a amostra determinou-se: trabalhos disponiveis na integra,
em formato de artigo cientifico, com acesso gratuito, no idioma portugués/inglés,
indexados nas referidas bases de dados citadas, publicados nos ultimos 10 anos
(2008-2017) e que retratassem a tematica em estudo, restando 22 publicagdes com
possibilidade de anélise. Foram analisados os resumos e elegidos para leitura do artigo
na integra aqueles que estavam relacionados com a tematica em estudo. Em suma,
foram lidos todos os 22 artigos, titulos e resumos dos artigos, sendo necessario refinar
a amostra, e excluiu-se 5 publicacées de artigos que se encontraram repetidos entre
os demais, 7 publicacdo que nao retratava a tematica e excluidos mais 2 artigos de
revisao integrativa, restando no total 8 artigos que foram selecionados por responderem
a questao condutora do estudo e se encaixavam nos critérios de inclusdo da revisao
integrativa. A seguir, um fluxograma sintetiza a busca dos 8 artigos que compuseram
a amostra final da revisao (Figura 1).

Artizos
Bases de Dados L
Com Filtros Excluidos Apds

1 T

LILACS- 14 7 artigos com

58 artigos sem / artigos outra le‘mética_
aplicagio dos 3 artigos \ Amostra
filtros \ repetidos. ﬁna-_l -8
BDEN-§ ’ 2 artigos / artigos
artigos revisio.

Figura 1 - Fluxograma do processo de selecéo dos artigos, segundo as bases de dados.

A partir dos resultados encontrados apds a busca dos estudos na integra, foi
realizada a analise dos dados em trés etapas. Na primeira, foi utilizado um instrumento
elaborado para este estudo (APENDICE A), que permitiu a investigac&o e identificagao
de dados como: base de dados indexada; ano de publicacédo; nome do periddico;
titulo; nome dos autores; metodologia; objetivo de estudo e conclusdes. Na segunda
etapa, realizou-se uma andlise interpretativa e sintese dos artigos de modo a captar
a esséncia do tema e a real ideia dos autores de forma a atingir o objetivo previsto.
Em uma ultima etapa foram apresentados os resultados atraves de uma andlise dos
artigos incluidos, com a descricédo das etapas percorridas.

RESULTADOS

Apos criterioso refinamento e analise, contemplando os critérios de incluséo
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delineados, chegou-se a 8 artigos, dos quais como expdem a tabela 1, verificou-se que
0s maiores numeros de publica¢cées ocorreram nos anos de 2008 com 2 artigos (26%)
e 2013 com 2 artigos (26%) ao ano, obtendo-se esse resultado ap6s a aplicacdo dos
critérios de inclusdo. A base de dados mais utilizada para publicacéo foi a Sistema
Online de Busca e Analise de Literatura Médica (MEDLINE) onde se tiveram 6 (76%)
artigos, o método qualitativo obteve o maior predominio 3 (38%) dentre as tipologias,
descritivo com 1 (12%) , o quantitativo com 3 (38%) e estudo transversal com 1 (12%)).
Observou-se que as pesquisas com mais de 3 autores tiveram a maior prevaléncia
com 6 artigos (76%).

Ano de Publicacéo N° %
2008 2 26
2009 1 12
2010 0 0
2011 0 0
2012 1 12
2013 2 26
2014 0 0
2015 1 12
2016 1 12
2017 0 0
Base de Dados
MEDLINE 6 76
SCIELO 2 24
Método abordado
Quantitativo 3 38
Qualitativo 3 38
Descritivo 1 12
Estudo Transversal 12
N° de Autores
1 1 12
2 0 0
3 2 24
Mais de 3 5 62

Tabela 1 - Distribuicdo dos estudos segundo ano de publicagéo, base de dados, método
abordado fins da pesquisa e nimero de autores.

Fonte: Base de Dados

Em relacédo aos principais aspectos metodolégicos das pesquisas analisadas,
observou-se através da tabela 2 os que tiveram maior prevaléncia, a analise de
documentos foi o instrumento mais utilizado para coleta de dados com 3 (38%), a
entrevista com 2 (24%) e outros com 3 (38%), 0s sujeitos da pesquisa que tiveram
maior prevaléncia como escolha foram pessoas adultas (homens/mulheres) com 4
(50%) e criangas com 4 (50%), o hospital foi o local com maior escolha com 4 artigos
(50%), analise de documentos 3 (38%), outros locais com 1 (12%) das publicacdes.
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Instrumento de Coleta de Dados N° %
Analise Documentos 3 38
Entrevista 2 24
Outros 3 38
Sujeitos da Pesquisa

Adultos (Homens/Mulhres) 4 50
Criancas 4 50
Local da Pesquisa

Hospital 4 50
Analise de Documentos 3 38

QOutros Locais

1 12

Tabela 2 - Classificagdo dos aspectos metodologicos subdividindo em instrumento de coleta de

dados, sujeitos da pesquisa e local da pesquisa.

Fonte: Base de Dados

Foram destacado no quadro 1 o titulo do artigo, autores e ano, periédico, objetivos

e conclusdo. Observou-se que quase todos os artigos selecionados abordam e tem

relacdo com o tema sintomas da neurofibromatose tipo 1. Ainda na anélise desses

artigos presentes no quadro, percebeu-se que os sintomas da neurofibromatose tipo

1 apresenta um grande predominio na elaboracdo de estudos que abordam o tema,

sendo um assunto bastante relevante, pois este € um tema em que se deve trabalhar

com atencéo redobrada, pois se trata de uma doenga muito rara e que requer estudos

mais aprofundados para melhor entendimento dos seus principais sintomas.

Os artigos encontrados no banco de dados da BVS e SCIELO, serao utilizados

para constituir a amostra do estudo foram analisados e discutidos da melhor forma que

corresponda ao objetivo e questao norteadora proposta nesta revisao.

Imagina

e Grave do Que se

TiTULO AUTOR/ANO | PERIODICO OBJETIVOS CONCLUSAO
1) Neurofibromatose SOUZA, et al. | Rev. Assoc. Determinar a prevaléncia O perfil clinico destes pacientes
Tipo 1: Mais Comum 2009. Med. Bras. das caracteristicas clinicas | € semelhante aos relatos

da neurofibromatose prévios da literatura. Mais da
tipo 1 (NF1), avaliar sua metade dos pacientes avaliados
gravidade e visibilidade e apresenta as formas moderada
quantificar baixa estatura, | e grave da doenca (gravidade

macrocrania, forca e visibilidade), incluindo
muscular e as alterag¢des baixa estatura, macrocrania,
da motricidade oral e da disturbios da voz e da

voz nesta enfermidade. motricidade oral e reducéo da

forca muscular. Os resultados
desta pesquisa contrariam o
conceito tradicional de que a
NF1 é uma doenca benigna e
demonstram alguns aspectos
clinicos, ainda ndo descritos na
literatura.

Ciéncias da Saude: da Teoria a Pratica 3

Capitulo 24




Tém Pouco Acesso a
cuidados de Saude,
Altos Indices de
Complicagdes e
Conhecimento Limitado
Sobre Doencas

conhecimento da doenga
em adultos australianos
jovens com NF1 e
determinar a utilidade

e a eficacia das atuais
estratégias australianas de

vigilancia da saude da NF1.

2) Coma SASAZAWA; | Arq Bras Relatamos o caso de Enfatiza-se, com este relato,
Mixedematoso TSUKUMO; Endocrinol um paciente do sexo a importancia do diagnostico
em Paciente Com LALLI, 2013 | Metab. masculino, 51 anos, que precoce do CM, aliado a
Neurofibromatose Tipo abandonou tratamento instituicéo de seu tratamento
1: Associacéo Rara. do hipotireoidismo por com levotiroxina prontamente
10 meses e evoluiu com € ao manejo adequado do
sintomas de letargia, espectro de complicacdes
edema e intolerancia ao clinico-cirtrgicas e da busca
frio que culminaram em ativa dos fatores precipitantes.
insuficiéncia respiratoria Também evidenciamos a
e coma. Apresentava rara associagéo de tireoidite
também diagnostico prévio | autoimune com NF1.
de neurofibromatose.
3) Diabetes Mellitus: A | JOSEPH, American Revisdo dos critérios Ao fornecer supervisdo médica
Possivel Relagédo Com | 2008. Academy Of clinicos necessarios a uma crianga com NF1, a
o0 Desmame Precoce. Pediatrics. para estabelecer avaliacéo clinica geral por
um diagnéstico, o meio do lar médico deve ser
padrdo de heranca da fornecida regularmente, mas
neurofibromatose 1. a frequéncia deve aumentar
para tratar das complicacdes
da doenca. Portanto,
recomendacdes para avaliacao
continua e revisao periddica ao
longo da vida.
4) ldade no ABECASSIS, |Rew. Realizar uma auditoria Curiosamente, o critério de ter
Diagnéstico da et al. 2008. Dermatologia. | retrospectiva da pratica um parente de primeiro grau
Neurofibromatose 1: para identificar com NF1 n&o contribuiu
Auditoria da Pratica. caracteristicas associadas | para o diagnostico precoce.
ao diagndstico precoce. Investigacéo genética
deve ser realizada e deve
incluir o exame
de todos os membros da
familia.
5) Funcionamento DAPHNEL, et | Genetics In Examinar o funcionamento | A neurofibromatose parece
emocional de pacientes | al. 2012. Medicine. emocional em estar associada a reducao
com sindrome pacientes adultos com do funcionamento emocional.
neurofibromatose neurofibromatose. Embora mais pesquisas sejam
tumor supressora. necessarias, esses achados
sugerem um papel para uma
abordagem de tratamento
multidisciplinar para abordar
o sofrimento emocional
em pacientes adultos com
neurofibromatose.
6) Adultos Australianos | OASTES et Am J Med Determinar a carga médica | Em geral, nossos achados
jovens Com NF1 al., 2013. Genet Parte A . | da doenca e a extensdo do | nesta coorte sugerem

que adultos com NF1

tém um perfil diferente de
complicagdes relacionadas a
NF1 em relacéo a criancas e
adolescentes. Além disso, como
muitas complica¢des no inicio
da vida adulta estao associadas
a morbidade significativa e / ou
risco de mortalidade precoce, a
falta de vigilancia adequada da
saude da NF1 nessa populacéo
€ particularmente preocupante.
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7) Multiplos cafés com

ST JOHN et

Pediatric

Caracterizar um subgrupo

Um subconjunto de criangas,

saude e autogestao
de doenca em adultos
australianos com
neurofibromatose

tipo 1: estratégias
para melhorar o
atendimento.

capacidade de adultos com
NF1 para autogerenciarem
sua saude.

leite em um grupo de al., 2016. Dermatology. de criangas com cabelo muitas com pele clara e
criangas de pele clara loiro avermelhado e cabelos ruivos ou loiros, tem
sem sinais ou sintomas multiplas manchas CAL um ndmero maior de manchas
de neurofibromatose que n&o cumpriram 0s CAL e parece improvavel
tipo 1. critérios para NF - 1 no desenvolver NF - 1, embora
momento de sua ultima o teste genético nao tenha
avaliacéo. sido realizado. E importante
reconhecer a natureza benigna
dos pontos CAL nesses
pacientes, para que possam
ser feitas as recomendacoes
apropriadas de rastreamento e
acompanhamento.
8) Absorcao de CRAWFORD | CLINICAL Determinar a captacéo de | Muitos adultos ndo foram
monitoramento de etal.,, 2015 GENETICS. monitoramento da saldde e | ativados e nao tinham

conhecimento sobre seu
disturbio. Percepg¢des e crencgas
de saude sobre a NF1 foram
fatores importantes na falta de
participacao dos adultos no
monitoramento da salde, mais
do que a gravidade da doenca
ou outras caracteristicas
demogréficas.

Quadro 1- Distribuicdo dos estudos segundo o titulo do artigo, autores e ano, periédico, tipo de
pesquisa, objetivos e concluséo (Quadro 1).

DISCUSSAO

A neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma doenca genética multissistémica que

afeta entre 1 em 2.500 e 1 em 4.000 individuos. O diagnostico € baseado em critérios
clinicos robustos desenvolvidos ha mais de 20 anos. A variacdo acentuada na
gravidade da doenca € tipica, mesmo entre os membros da mesma familia, e todos os
pacientes correm o risco de desenvolver complicagdes debilitantes e potencialmente
limitantes da vida, particularmente de tumores relacionados a NF1 que surgem de
forma imprevisivel (OASTES et al., 2013).

A NF1 por ser rara ocorre com pouca frequéncia, tornando-se dificil um
monitoramento adequado dos seus sintomas. A base da gestdo é o monitoramento
especifico de idade dos sintomas e a educacgao do paciente. Adultos com manifestacoes
complexas devem comparecer a um local especializado ou clinica de NF1, enquanto
aqueles com sintomas leves devem estar cientes de quando procurar aconselhamento
médico. Sintomas como dor crbénica, aumento rapido de um tumor existente e / ou
déficit neuroldgico garantem pronto atendimento médico (CRAWFORD et al., 2015).

A NF1 é considerada uma doeca rara, seus sintomas podem ocorrer na infancia
e adolescéncia até mesmo na fase adulta, ndo contagiosa, mas sim genética. Orientar
o portador de NF1 é muito importante, pois 0 mesmo deve esta atento a qualquer
sintoma que venha apresentar no decorrer de sua vida quando este é diagnosticado
com NF1, devendo ser monitorados em relagéo aos sintomas como sardas, pequenos
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noédulos, manchas cor café com leite e dentre outros sintomas leves.

A neurofibromatose tipo 1 (NF1), também é autossémica dominante. O gene da
NF1 foi mapeado e clonado na regido pericentromérica do cromossomo 17g11.2 (12).
A neurofibromina é um produto do gene que apresenta atividade de uma proteina
ativadora da GTPase (uma grande familia de enzimas hidrolases) e é capaz de fazer
a regulacéo negativa da proto-oncogene p21-ras (gene responsavel por algum tipo
de cancer). A perda de sua funcéo pode levar ao crescimento celular descontrolado
e a formacédo de tumores, dai sua conhecida associagcdo com tumores benignos e
malignos (SASAZAWA; TSUKUMO; LALLI, 2013).

As mutagdes no cromossomo 17 que reduzem a producao de neurofibromina,
uma proteina utilizada pelo organismo para evitar o surgimento de tumores. Este tipo
de neurofibromatose também pode provocar perda de visdo e impoténcia, podendo
assim desencadear uma série de sinais e sintomas no individuo portador.

Complicagdes raras da NF1 (anormalidades esqueléticas, gliomas hidrocefalia)
séo frequentemente administrados por um Unico especialista, sem abordagem
multidisciplinar. A presenca destes complicacdes néo foi associada a um diagnostico
precoce e estudos descobriram que as principais complicacbes da NF1 podem ser
evidentes em criangas com atraso significativo no diagnostico. Via Optica glioma,
pseudo-artrose, curvatura de 0ssos longos e displasia esfenoidal estdo incluidos nos
critérios diagnoésticos do NIH e o segundo critério necessario para o diagnéstico é facil
de encontrar na pele (ABECASSIS et al., 2008).

Sedundo Daphnel et al. (2012), evidéncias pontuais sao de que pacientes com
NF1, NF2 e schwannomatose expressam preocupacdo com seu estado de saude
atual e futuro, e com a possibilidade de transmitir NF aos seus filhos. A pesquisa
com populagcdes de pacientes ndo pertencentes a NF também destaca o sofrimento
emocional que pode acompanhar as condi¢cdes médicas cronicas. Até o momento,
no entanto, pesquisas sobre o potencial impacto psicoldégico da NF na idade adulta
tém sido geralmente restritas a poucos estudos que examinaram a qualidade de vida
entre pacientes com NF1 ou neurofibromatose tipo 2 (NF2) e a alguns que avaliaram
psiquiatricos.

Educar e apoiar individuos é um elemento vital do cuidado em transtornos de
longo prazo causados pela NF1. Um importante elemento de autocuidado € a ativacéo
do paciente, que se refere a prontidao de um individuo em agir para administrar sua
saude, resultando na melhora e qualidade da sua saude.

As principais caracteristicas clinicas da NF1 sdo as mancha café-com-leite
(MCL), os neurofibromas dérmicos e plexiformes, as falsas efélides axilares e/ou
inguinais e os nddulos de Lisch, com possibilidade de comprometimento oftalmolégico,
osteomuscular, cardiovascular, enddcrino, do sistema nervoso central e periférico e da
aprendizagem. (SOUZA et al., 2009).

De acordo com JOHN et al. (2016) , os pontos de manhchas café au lait (CAL)
sao frequentemente o primeiro sinal e podem ajudar no diagnéstico precoce desta
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doenga. Em um estudo definitivo, 99% das criancas com NF1 tinham seis ou mais
pontos CAL com 5 mm ou mais de diametro até 1 ano de idade 10.

Diversos fatores devem ser observados e analisados na NF1, seus principais
sinais e sintomas sao de suma importancia para que se possa estabeler possivel
diagnostico da mesma, pois nem sempre 0s sintomas aparecem precocimente,
cabendo ao profissional orientar o paciente em relagcao ao cuidados com o aparecimento
de manchas, tumores na pele e entre outors sinais que possam ser fator de risco para
a NF1.

Em marco de 2005, foi criado o Centro de Referéncia em Neurofibromatose de
Minas Gerais (CRNF), no Hospital das Clinicas da UFMG com o objetivo de oferecer
uma atencao integrada e multidisciplinar aos pacientes portadores de NF e aos seus
familiares, além de promover pesquisa e ensino sobre a doenca (SOUZA et al., 2009).

Embora a maioria dos individuos com NF1 seja levemente afetada, existe um
risco significativo de morbidade e problemas que ameacam a vida, e ndo pode ser
previsto com base nos achados da infancia. Complicacées graves de NF1 podem
resultar do envolvimento direto de multiplos sistemas organicos por neurofibromas
plexiformes. Além disso, o risco de malignidade ao longo da vida nos individuos afetados
€ aumentado. Os tumores malignos da bainha dos nervos periféricos representam a
neoplasia mais comum, ocorrendo em aproximadamente 5% a 10% dos individuos
com NF1 (JOSEPH, 2008).

ANF1 jafoi condireda ndo grave em ananlise de alguns estudos, porém observou-
se que se nao diagoticada precocimente apOs aparecer 0s sinais e sintomas, pode
levar o paciente a sérios problemas a saude, comprometendo sistemas no organismo
ou até mesmo levando a desenvolver patologias maliganas.

Desse modo, o estudo em questao possibilitou uma andlise a cerca das
caracteristicas e sintomas da NF1 e que os tipos de neurofibromas podem apresentar
processo de degeneracdo maligna, devendo o profissional estar atento a mudancgas
no tamanho de uma massa tumoral preexistente e na compressao ou infiltragcdo em
estruturas que podem aparecer, quando nao diagnosticada precocimente pode trazer
sérios danos a saude do individuo.

CONCLUSAO

ANF1 pode acarretar ao portador da sindrome importante morbidade e mortalidade
em caso de transformacéo maligna, sendo necessario o diagndstico precoce baseado
nos sintomas e também nas informagdes clinicas, nos exames de imagem e nos
testes genéticos. Devido a forma de expressividade, a NF1 pode apresentar diversas
manifestacbes em diferentes tecidos, incluindo a cavidade bucal e face.

Os principais caracteristicas e sintomas encontradas em relacdo a NF1 foram as
manchas café au laitmanchas, neurofibromas dérmicos, neurofibromas plexiformes,
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sardas axilares e / ou inguinais, nédulos de Lisch e displasia 6ssea. No entanto, a
NF1 também pode apresentar envolvimento multissistémico, incluindo sistema neural
musculoesquelético, cardiovascular, enddcrino, oftalmico, central e periférico, déficits
de aprendizagem e disturbios da fala, a maioria dos pacientes com NF1 e suas familias
sofrem com a incerteza sobre a evolugcao da doenca, o surgimento de novos tumores, 0
comprometimento estético e a possivel transmissdo da doenca a seus descendentes,
vivendo um sofrimento emocional.

Dessa forma, estudos com grande poder foram realizados sobre o assunto,
sendo necessario e relevante realizar cada vez mais estudos sobre a tematica, pois
isso possibilitard um melhor conhecimento a cerca da patologia e também ajudara
outros profissionais na identificacdo mais precoce da NF1.
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