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APRESENTAÇÃO
 
Ciência é uma palavra que vem do latim, “scientia”, que significa conhecimento. 

Basicamente, definimos ciência como todo conhecimento que é sistemático, que se 
baseia em um método organizado, que pode ser conquistado por meio de pesquisas. Já a 
tecnologia vem do grego, numa junção de “tecnos” (técnica, ofício, arte) e “logia” (estudo). 
Deste modo, enquanto a ciência se refere ao conhecimento, a tecnologia se refere às 
habilidades, técnicas e processos usados para produzir resultados.

A produção científica baseada no esforço comum de docentes e pesquisadores 
da área da saúde tem sido capaz de abrir novas fronteiras do conhecimento, gerando 
valor e também qualidade de vida. A ciência nos permite analisar o mundo ao redor e 
ver além, um individuo nascido hoje num país desenvolvido tem perspectiva de vida de 
mais de 80 anos e, mesmo nos países mais menos desenvolvidos, a expectativa de vida, 
atualmente, é de mais de 50 anos. Portanto, a ciência e a tecnologia são os fatores chave 
para explicar a redução da mortalidade por várias doenças, como as infecciosas, o avanço 
nos processos de diagnóstico, testes rápidos e mais específicos como os moleculares 
baseados em DNA, possibilidades de tratamentos específicos com medicamentos mais 
eficazes, desenvolvimento de vacinas e o consequente aumento da longevidade dos seres 
humanos.

Ciência e tecnologia são dois fatores que, inegavelmente, estão presentes nas 
nossas rotinas e associados nos direcionam principalmente para a resolução de problemas 
relacionados à saúde da população. Com a pandemia do Coronavírus, os novos métodos 
e as possibilidades que até então ainda estavam armazenadas em laboratórios chegaram 
ao conhecimento da sociedade evidenciando a importância de investimentos na área e 
consequentemente as pessoas viram na prática a importância da ciência e da tecnologia 
para o bem estar da comunidade.

Partindo deste princípio, essa nova proposta literária construída inicialmente de 
quatro volumes, propõe oferecer ao leitor material de qualidade fundamentado na premissa 
que compõe o título da obra, isto é, a busca de mecanismos científicos e tecnológicos que 
conduzam o reestabelecimento da saúde nos indivíduos.

Finalmente destacamos que a disponibilização destes dados através de uma 
literatura, rigorosamente avaliada, fundamenta a importância de uma comunicação sólida e 
relevante na área da saúde, assim a obra “Medicina: A ciência e a tecnologia em busca da 
cura - volume 4” proporcionará ao leitor dados e conceitos fundamentados e desenvolvidos 
em diversas partes do território nacional de maneira concisa e didática.  

Desejo uma ótima leitura a todos!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RESUMO: A neurofibromatose (NF) é uma doença 
de origem genética autossômica dominante, 
definida por uma anormalidade neuroectodérmica 
que causa manifestações clínicas, sistêmicas 
e progressivas. É dividida em três tipos: 
neurofibromatose tipo 1 (NF1) ou doença de von 
Recklinghausen, neurofibromatose tipo 2 (NF2) 
e schwannomas. Nessa perspectiva, o presente 
estudo teve como objetivo revisar as publicações 
científicas sobre as principais manifestações 
clínicas da neurofibromatose tipo 1. Para tanto, 

foi realizado um levantamento de artigos sobre 
o tema nas principais bases de dados de 
artigos científicos nacionais. Os resumos das 
publicações foram analisados, categorizados 
e, posteriormente, registrados e discutidos. O 
diagnóstico da NF1 é feito por critérios clínicos, 
porém não existe um tratamento específico 
para a NF, mas o reconhecimento precoce e as 
intervenções terapêuticas imediatas contribuem 
para melhorar as complicações.
PALAVRAS-CHAVE: Neurofibromatose; Genética; 
doença de von Recklinghausen.

ABSTRACT: Neurofibromatosis (NF) is a disease 
of autosomal dominant genetic origin, defined by a 
neuroectodermal abnormality that causes clinical, 
systemic and progressive manifestations. It is 
divided into three types: type 1 neurofibromatosis 
(NF1) or von Recklinghausen's disease, type 2 
neurofibromatosis (NF2) and schwannomas. 
In this perspective, the present study aimed to 
review scientific publications on the main clinical 
manifestations of type 1 neurofibromatosis. 
Therefore, a survey of articles on the subject 
was carried out in the main databases of national 
scientific articles. The abstracts of publications 
were analyzed, categorized and, later, recorded 
and argued. The diagnosis of NF1 is made by 
clinical criteria, however there is no specific 
treatment for NF, but early recognition and 
immediate therapeutic interventions contribute to 
improve complications.
KEYWORDS: Neurofibromatosis; Genetics; von 
Recklinghausen's disease.
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INTRODUÇÃO 
A neurofibromatose (NF) é uma doença de origem genética autossômica dominante, 

definida por uma anormalidade neuroectodérmica, que causa manifestações clínicas, 
sistêmicas e progressivas. É dividida em três tipos: neurofibromatose tipo 1 (NF1) ou 
doença de von Recklinghausen, neurofibromatose tipo 2 (NF2) e schwannomas (ANTONIO; 
GOLONIBERTOLLO; TRIDICO, 2013). A NF1 é o tipo mais frequente, e caracteriza-se por 
complicações, que evoluem concernente ao curso da doença. As manifestações clínicas 
incluem, manchas café com leite (MCL), neurofibromas dérmicos e plexiformes, falsas 
efélides axilares e/ou inguinais, nódulos de Lisch e gliomas ópticos (MARQUES; DINIS, 
2013). A variedade de sintomas ratifica a importância do diagnóstico seguro e precoce da 
NF1, para minimizar os problemas causados por essas alterações, facilitando a tomada de 
decisões acerca das intervenções e tratamentos. 

OBJETIVO
Revisar publicações científicas sobre as principais manifestações clínicas da 

neurofibromatose do tipo 1. 

MÉTODO
Trata-se de um estudo de revisão de literatura científica sobre a temática. Para 

tanto, foi realizado um levantamento de artigos sobre o tema publicados no período de 
2010 a 2020, nos principais bancos de artigos científicos nacionais. Utilizando os termos: 
neurofibromatose tipo 1, tratamento, manifestações clínicas, genética e von Recklinghausen. 
Os resumos das publicações foram analisados, categorizados e, posteriormente, foi 
realizado o registro e argumentação do mesmo.

RESULTADOS
Foram encontradas 87 publicações científicas sobre as principais manifestações 

clínicas associadas a neurofibromatose. As lesões cutâneas e oftalmológicas, foram as 
mais frequentes, seguidas de comprometimentos músculo-esqueléticas e neurológicas. O 
diagnóstico da NF1 é feito por critérios clínicos, entretanto não há tratamento específico 
para a NF, mas o reconhecimento precoce e intervenções terapêuticas imediatas contribuem 
para que as complicações possam ser melhoradas. 

CONSIDERAÇÕES FINAIS 
Por ser uma doença de diagnóstico clínico, com manifestações sistêmicas, que 
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variam de indivíduo para indivíduo, a interação da equipe multidisciplinar de profissionais 
da saúde, com o paciente e seus familiares pode facilitar o diagnóstico e o manuseio do 
tratamento das complicações da NF1. No entanto, conclui-se que ainda são poucos os 
estudos que se dedicam a descrever sobre os aspectos clínicos da NF1, o que evidencia 
para a necessidade de mais pesquisas, que disso se ocupe. Os resultados desses estudos 
podem contribuir para divulgar e otimizar o tratamento oportuno da patologia. 
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