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APRESENTACAO

O projeto UNIMAGEMPAM surgiu no ano 2015 com o objetivo de auxiliar no contetido
didatico extracurricular dos alunos de graduagédo de Medicina do Centro Universitario de
Patos de Minas (UNIPAM), criando, assim, mais um alicerce entre 0 processo de ensino-
aprendizagem aliando a pratica médica e o diagnoéstico por imagem ensinado em sala de
aula. Essainiciativa foi idealizada pela Dra. Ana Flavia Bereta Coelho Guimaraes, professora
do curso de Medicina, especificadamente da disciplina de Habilidade de Diagnéstico por
Imagem do (UNIPAM). Este é o nono evento promovido pelo projeto. Trazendo agora do
tema: Doencas Raras.
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RESUMO: As neurofibromatoses sdao um grupo
de doencas genéticas que interferem de forma
prejudicial na qualidade de vida, causando efeitos
no estado fisico, emocional e social. Existem

RADIOLOGICO

trés tipos de neurofibromatose: tipo 1 (NF1),
tipo 2 (NF2) e Schwannomatose. E fundamental
saber reconhecer as principais caracteristicas da
doenca, bem como as condutas necessarias para
abordagem de suas complicagbes. Esse artigo
teve como objetivo fazer a anélise da literatura
cientifica e descrever o0s principais aspectos
clinicos e exames de imagem envolvidos no
diagnostico das neurofibromatoses. Assim,
trata-se de uma revisdo bibliogréfica integrativa
em que se incluiram nove artigos apds selecéo
rigorosa, cuja busca pelo referencial teérico foi
feita no més de julho de 2020.
PALAVRAS-CHAVE: Neurofibromatose;
Qualidade de vida; Schwannomatose;
neurofibromatose 1; neurofibromatose 2.

NEUROFIBROMATOSIS: CLINICAL-
RADIOLOGICAL DIAGNOSIS

ABSTRACT: Neurofibromatosis are a group of
genetic diseases that adversely affect quality of
life, causing effects on the physical, emotional
and social state. There are three types of
neurofibromatosis: type 1 (NF1), type 2 (NF2)
and Schwannomatosis. It is essential to know
how to recognize the main characteristics of the
disease, as well as the necessary procedures to
approach its complications. This article aimed to
analyze the scientific literature and describe the
main clinical aspects and imaging tests involved
in the diagnosis of neurofibromatosis. Thus, it is
an integrative bibliographic review in which nine
articles were included after rigorous selection,
whose search for the theoretical framework was
made in July 2020.

KEYWORDS: Neurofibromatosis; Quality of
life; Schwannomatosis; neurofibromatosis 1;
neurofibromatosis 2.
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INTRODUCAO

As neurofibromatoses sdo um grupo de doencas genéticas que interferem de forma
prejudicial na qualidade de vida, causando efeitos no estado fisico, emocional e social.
As formas mais bem caracterizadas sdo a neurofibromatose tipo 1 (NF1, doenca de von
Recklinghausen ou NF periférica), a neurofibromatose tipo 2 (NF-2; NF central ou sindrome
de neuroma acustico bilateral) e a schwannomatose, caracterizado pela presenca de
schwannomas associados a dor, sem comprometimento vestibular. Neurofibromatose
€ uma denominagdo genérica para essas trés doengas de origem genética autossémica
e dominante. Caracteriza-se por multiplas manchas hiperpigmentadas (café com leite),
neurofibromas e lesdes 6sseas (LOUIS, MAYER, ROWLAND, 2018).

Estudar os efeitos dessa patologia em varios aspectos da qualidade de vida é
importante para implementar estratégias benéficas na melhora dos pacientes. Diante disso,
0 presente artigo objetiva analisar a literatura cientifica e descrever os principais aspectos
envolvendo as neurofibromatoses (LOUIS, MAYER, ROWLAND, 2018; SANAGOO, 2019).

OBJETIVO

Analisar a literatura cientifica e descrever os principais aspectos clinicos e exames
de imagem envolvidos no diagnostico das neurofibromatoses.

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo bibliografica integrativa utilizando artigos disponiveis
nas seguintes bases de dados: Scientific Eletronic Library Online (SciELO); Google
Académico; Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS);
US National Library of Medicine National Institutes of Health (PUBMED). Aplicaram-se
“Neurofibromatose”, “Diagnostico clinico”, “Diagnéstico por imagem”. A busca foi feita
para o periodo compreendido entre 2000 e 2020, incluindo artigos publicados em lingua
portuguesa, inglesa e espanhola. Foram selecionados 20 artigos e, apés a andlise criteriosa
dos mesmos, através da avaliagéo do titulo e leitura do resumo, incluiram-se 9 artigos
devido a identificacdo da relevancia para o tema abordado. Fez-se a selecéo de artigos
epidemioldgicos, conceituais e de revisdo acerca do diagnoéstico da Neurofibromatose.
Excluiram-se aqueles que ndo eram gratuitos e os que ndo se enquadravam no tema.

DISCUSSAO

A Tabela 1 apresenta os dados relativos aos artigos selecionados e ainda suas
caracteristicas dentro dos estudos.
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Artigos

Ano de

Caracteristicas

Publicacao
1. Prevaléncia de Anormalidades 6sseas em crescente atencéo e
achados radiograficos reconhecimento. Dentro das principais alteragbes estédo a
da neurofibromatose 2002 escoliose, cifose, cifoescoliose, disturbios do crescimento,
tipo 1 — estudo de 82 pseudo-artrose de ossos longos, deformidade da parede
casos posterior dos corpos vertebrais. Exame utilizado nesse estudo
foi a radiografia simples.
Identificaram na radiografia de toérax erosdes de arcos
2. Neurofibromatose costais, deformidade da caixa toracica e massa mediastinal.
tipo 1: aspectos 2006 Definiu-se que a tomografia computadorizada (TC) e a
clinicos e radiolégicos ressonancia magnética (RM) sdo necessarias para o
diagnéstico definitivo de meningocele. Ainda, a RM foi
mostrada como o exame de escolha para o glioma éptico.
3. Estudio clinico Apresenta dados de alteragdes na andlise radiologica das
y radioldgico de porcdes cranioencefalicas. Encontrou-se 14,3% de aumento
pacientes con 2006 na sela turca, sendo o principal achado. Os demais incluem
neurofibromatosis displasia das asas maiores do esfenoide, displasia das
tipo 1 orbitas.
hiper‘ill.'ntl\g:lstilgalladses no Descreve paciente com multiplas hiperintensidades e uma
. lesdo hamartomatosa pré-quiasmatica. O exame escolhido foi
sistema nervoso central 2010 2 RM. mostrando Varias i dul hierint
em uma crianca com » mostrando varias imagens nodulares e hiperintensas
- em T2 e flair, com isossinal em T1. Em lesdes do SNC a RM
neurofibromatose do p L
. € necessaria.
tipo 1
5. Neurofibromatose Analisa-se alteracdes dsseas verificadas pela radiografia
tipo 1: aspectos 2010 simples. Destaca-se que as massas mediastinais posteriores
radiolégicos do torax necessitam de RM ou TC para serem analisadas.
6. ':i‘:)l:?f;?‘r?]'i?.‘itso:s's Alteracdes O6sseas como digplasia fibrosa, aqu_u_aamento
diaanésti dos ossos e pseudoartrosis sdo destacadas. Verifica-se que
gnostico y 2014 dem haver manifestagcdes no SNC com alteragdes de
complicaciones podem haverr Stag : ¢
intensidade de sinal na RM.
7. Repercussoes Realizada RM pélvica e da coluna dorsal e lombo-sacra com
clinicas e radiolégicas contrate intravenoso para a investigacédo. Mostrou-se lesdes
do neurofibroma 2014 nodulares isointensas em T1 e hiperintensas em T2. No US
plexiforme na regiao transretal de prostata identificou-se massa heterogénea. A
pélvica localizagéo pélvica é rara.
8. Jejunal stromal TC abdominal mostrou formag&o nodular com densidade
tumor and 2019 homogénea, assim como RM que mostrou alteragéo similar.

neurofibromatosis

Utilizacdo da RM para acompanhamento.

Tabela 1: Relagéo das caracteristicas do diagnostico de imagem da neurofibromatose de
acordo com a literatura apresentada.

A Neurofibromatose apresenta como principais caracteristicas multiplas manchas
hiperpigmentadas cutaneas que sdo denominadas manchas café com leite; neurofibromas
multiplos e lesdes nos 0sso0s, no sistema nervoso central, no sistema nervoso periférico ou
em outros érgéos. (LOUIS, MAYER, ROWLAND, 2018).

Os critérios diagnoésticos para a neurofibromatose 1 incluem dois ou mais dos
seguintes: seis ou mais maculas café com leite, sendo > 5 mm de didmetro antes da
puberdade ou > 15 mm de didmetro depois da puberdade; sardas nas areas axilares ou
inguinais; dois ou mais neurofiboromas ou um neurofibroma plexiforme; um parente de
primeiro grau com NF-1; dois ou mais n6dulos de Lisch; lesdo 6ssea; displasia esfenoide;
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adelgacamento do cortex dos ossos longos. Para diagnosticar neurofibromatose 2, &
necessario presencga de tumor bilateral do oitavo nervo craniano, parente de primeiro grau
com NF-2 ou tumor unilateral do oitavo nervo craniano ou parente de primeiro grau com
NF-2 e dois dos seguintes critérios: neurofibroma, meningioma, schwannoma, glioma ou
opacidade lenticular subcapsular posterior juvenil (LOUIS, MAYER, ROWLAND, 2018).

Na neurofibromatose tipo 1, a manifestacéo cutanea, méacula café com leite (Figura
1), constitui lesdo observada em quase todos os pacientes. (LOUIS, MAYER, ROWLAND,
2018). Outras manifestagbes cutaneas sdo os neurofibromas cuténeos (Figura 2) e as
efélides ou sardas (Figura 3), que possuem coloracdes semelhantes as manchas café-
com-leite, porém exibem tamanho menor, entre 1 ¢ 3 mm. (MUNIZ et al., 2006).

Figuras 1, 2 e 3 - Arquivo de Neuro-Psiquiatria, Neurofibromatoses: part 1 — diagnosis and
differential diagnosis, 2014. As figuras representam manchas café com leite, neurofibromas e
efélides, respectivamente.

Os neurofibromas séo lesdes altamente caracteristicas que, em geral, tornam-se
clinicamente evidentes aos 10 a 15 anos de idade. Os nodulos podem ser encontrados
em nervos periféricos profundos ou em raizes nervosas e nos nervos autbnomos que
inervam as visceras e 0s vasos sanguineos. Também héa apresentagdo com acometimento
do sistema nervoso central (SNC) de forma comum e podem incluir alteragbes benignas e
neoplasias altamente agressivas. (GRAZIADIO, 2010; LOUIS, MAYER, ROWLAND, 2018).

Os neurofibromas plexiformes (Figura 4 e 5) consistem em proliferacéo de células na
bainha nervosa estendendo-se ao longo do nervo e envolvendo multiplos fasciculos. A RM
tem é capaz de demonstrar melhor a natureza interna do neurofibroma quando comparada
a TC, fornecendo melhor avaliagédo da extensao das lesées (CANCADO et al., 2005).
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Figura 4 e 5 — Arquivo de Radiologia Brasileira, Repercussoes clinicas e radiolégicas do
neurofibroma plexiforme na regiéo pélvica, 2014. A primeira figura representa uma ressonancia
magnética da coluna lombossacra mostrando imagens ovaladas e alongadas, de tamanhos
variados, ao nivel dos forames neurais e com extenséo extraforamina A segunda, uma
ressonancia magnética mostrando mdltiplas lesdes nodulares distribuidas ao longo do trajeto
das raizes nervosas do plexo sacral.

Hamartomas do sistema nervoso central sdo comuns em pacientes com
Neurofibromatose 1 (Figura 6) e envolvem especialmente o quiasma Optico. As neoplasias
que acometem o sistema nervoso periférico e as raizes nervosas medulares incluem os
schwannomas e os neurofibromas. Raramente produzem quaisquer sintomas, além da dor,
em consequéncia da pressdo exercida sobre 0s nervos ou raizes nervosas (GRAZIADO,
2010; LOUIS, MAYER, ROWLAND, 2018).

Figura 6 — Arquivo Revista Paulista de Pediatria, Multiplas hiperintensidades no sistema
nervoso central em uma crianga com neurofibromatose do tipo 1, 2011. Aimagem mostra
ressonancia magnética de encéfalo evidenciando multiplas imagens nodulares hiperintensas no
Flair (Aa C) e T2 (D a F). Notar a lesédo hamartomatosa pré-quiasmatica em C.
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Hamartomas pigmentados da iris (n6dulos de Lisch) também s&o patognom®onicos,
caracterizados por pequenas elevagdes translicidas, amarelas ou castanhas (Figura 7).
Esses nédulos aumentam em nimero com a idade e sdo observados em quase todos os
pacientes com mais de 20 anos (LOUIS, MAYER, ROWLAND, 2018).

Figura 7 — Arquivo Revista Brasileira de Oftalmologia, Neurofibromatose tipo |, 2013. A figura
mostra a presenga de nédulos de Lisch.

Os gliomas do nervo o6ptico (Figura 8), que sao lentamente progressivos,
frequentemente sdo evidentes antes dos 10 anos de idade. (GRAZIADIO et al., 2011).

Figura 8 — Arquivo Revista Imagem, Neurofibromatose tipo 1: aspectos clinicos e radiolégicos,
2006. A figura mostra uma ressonancia magnética encefalica na ponderagéo T1 pos-contraste
nos planos axial (A) e coronal (B) mostrando glioma optico quiasmatico a direita.

Na Neurofibromatose também sdo encontrados focos hiperintensos descritos como
“unknown bright objects” na ressonancia magnética (Figura 9), que n&o tém sido associados
a gravidade da doencga ou a qualquer déficit focal e séo localizados principalmente no
cerebelo, tronco cerebral e nlcleos da base, com predilegédo para o globo palido (MUNIZ
et al., 2006).
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Figura 9 - Arquivo Revista Imagem, Neurofibromatose tipo 1: aspectos clinicos e radiolégicos,
2006. A imagem mostra ressonancia magnética encefalica no plano axial evidenciando lesdes
de hipersinal na ponderagéo FLAIR nos nucleos da base (A) e no tronco cerebral (B).

As alteragcbes Osseas sdo apresentagdes frequentes nos pacientes com
Neurofribomatose e entre essas destacam escoliose, cifoescoliose (Figura 10), erosédo na
parede anterior ou posterior dos corpos vertebrais, pseudo-artrose, afilamento da cortical
dos ossos longos, erosdo de arcos costais (Figura 11), displasia da asa do esfendide,
proliferacao 6ssea subperiostal, compressao 6ssea causada por tumores de partes moles
(MUNIZ et al., 2006).

Figura 10 e 11 - Arquivo Revista Imagem, Neurofibromatose tipo 1: aspectos clinicos e
radiolégicos, 2006. A figura 10 mostra uma radiografia mostrando escoliose a direita (A)
e cifose com angulacdo aguda (B). A figura 11 mostra radiografia de torax mostrando
deformidade e irregularidade de arcos costais (B).

A Neurofibromatose 2 € uma doencga autossémica dominante, na qual encontra-
se mutagdo no gene NF2 (cromossomo 22q12.2), responsavel por codificar a proteina
neurofibromina-2. Torna-se clinicamente evidente em torno dos 20 anos de idade.
(CARRAROQO, et al. 2018)
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Clinicamente, a doenca caracteriza-se por multiplos tumores do sistema nervoso
central, predominando schwannomas, meningiomas (Figura 12) e ependimomas.
Alteragdes oculares também sdo comuns, incluindo catarata de inicio precoce, tumores
da bainha do nervo 6ptico, hamartomas e membranas retinianas. A maioria dos casos tem
acometimento difuso, mas alguns podem apresentar tumores unilaterais ou lesdes restritas
a regides delimitadas, caracterizando as formas em mosaico ou segmentares. Os sintomas
da Neurofibromatose 2 consistem em perda auditiva, zumbidos, desequilibrio e cefaleia,
embora a presenca de algumas maculas café com leite e neurofiboromas também possam
ser encontrados (CARRARO, et al. 2018; LOUIS, MAYER, ROWLAND, 2018).

CONSIDERACOES FINAIS

Diante do impacto causado pela neurofiboromatose na qualidade de vida dos
pacientes, torna-se fundamental conhecer os critérios clinicos e as caracteristicas
radiolégicas tipicas da doenca para realizar um diagnéstico e seguimento corretos. Sendo
assim, as alteracbes 6sseas em pacientes com neurofibromatose devem ser avaliadas com
radiografia ou TC. A RM tem sido utilizada principalmente na avaliagdo encefalica, devido
a elevada prevaléncia de alteragbes neurolégicas nesses pacientes, como por exemplo
na investigacdo do glioma Optico. Assim, o profissional da area de imagem deve fazer
um intercambio de informag¢des com os demais médicos que integram a equipe, visto que
a doenca possui diversas apresentagdes, necessitando, portanto, de véarias formas de
abordagem, visando o melhor acompanhamento dos pacientes.
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