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A neurofibromatose tipo 1 (NF1), ou doenga de von Re-
cklinghausen, é uma das doencas genéticas mais comuns,
com incidéncia estimada em 1:2.500 a 1:3.000 individuos,
independente de sexo ou etnia®. Outro dado extremamente
interessante em relacao a doenca é que em até 50% dos pa-
cientes nao ha histéria familiar conhecida; a doenga se mani-
festa decorrente de uma neomutacao®®.

A NF1 é conhecida por apresentar grande variabilidade de
expressao clinica. Os critérios diagnoésticos sao sete, a seguir
descritos, sendo necessaria a presenca de dois deles para o
diagnéstico da doenca®: seis ou mais manchas café-com-leite;
efélides axilares ou inguinais; dois ou mais neurofibromas
cutaneos de qualquer tipo ou um neurofioroma plexiforme;
dois ou mais hamartomas pigmentados na iris, conhecidos
como noédulos de Lisch; uma lesao esquelética especifica (dis-
plasia da asa do esfenoide ou de um 0sso longo); um glioma
do nervo 6ptico; pelo menos um familiar em primeiro grau aco-
metido pela doenca.

0 gene da NF1 é um gene de supressao tumoral que esta
localizado no brago longo do cromossomo 17. Recomenda-se
0 seguimento regular dos doentes, em razao do risco aumen-
tado de aparecimento de neoplasias, como glioma do nervo
oOptico, glioblastoma, tumores malignos de nervos periféricos,
feocromocitoma, tumor gastrointestinal estromal, cancer de
mama, leucemias, tumor carcinoide de duodeno e rabdomios-
sarcoma®™.

Em relacdo ao comprometimento toracico pela NF1,
destacam-se os tumores neurogénicos intratoracicos, as me-
ningoceles, a cifoescoliose, as deformidades das costelas, os
neurofibromas cutaneos e subcutaneos da parede toracica, a
doenca pulmonar bolhosa e a doenca pulmonar intersticial®-5).

O artigo “Neurofibromatose tipo 1: estudo por tomografia
computadorizada do térax”, de autoria de Alves Junior et al.®,
publicado no nimero anterior da Radiologia Brasileira, revisita
o tema de forma didatica, mediante analise retrospectiva de
14 pacientes com NF1 e comprometimento pulmonar difuso.
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Em relagao ao género, eram 6 pacientes do sexo masculino e 8
do sexo feminino. Apenas uma crianca foi incluida na amostra.
Em 11 pacientes havia o registro da presenca ou auséncia de
queixas respiratérias no momento da tomografia computado-
rizada do térax, dos quais cinco apresentavam algum tipo de
sintoma, sendo 0s mais comuns tosse e dispneia, e trés destes
pacientes sintomaticos eram tabagistas.

Uma série de trabalhos recentes publicados no Brasil tem
ressaltado a importancia dos métodos de imagem na avalia-
cao do téraxt”*?. Dos achados pulmonares nas tomografias
computadorizadas de térax, Alves Jinior et al.® encontraram,
em ordem de frequéncia, cistos em 92,9% dos pacientes, en-
fisema em 57,1% e bolhas subpleurais em 42,9%, em geral
combinados e bilaterais. Ja em relagdo aos achados associa-
dos, destacou-se a presenca de neurofioromas cutaneos ou
subcutaneos na parede toracica em 85,7% dos pacientes.

A literatura demonstra que tanto pacientes tabagistas
quanto nao tabagistas com NF1 podem apresentar anormali-
dades pulmonares**-*®, sendo os cistos e as bolhas as anor-
malidades mais comuns. Destaca-se, ainda, que o acometi-
mento pulmonar na NF1 acontece tardiamente na evolugao da
doenca, com os pacientes tipicamente nas terceira ou quarta
décadas de vida.

Na casuistica apresentada no trabalho de Alves Junior et
al.® apenas um paciente era crianca. A leitura deste artigo é
obrigatéria para o radiologista toracico e também para o ra-
diologista geral, pois o reconhecimento do comprometimento
pulmonar na NF1 pode ter papel fundamental no acompanha-
mento desses pacientes. Nesse trabalho, cerca de 45,4% dos
pacientes que possuiam registros de sintomas respiratorios
apresentavam alguma queixa, embora trés deles fossem ta-
bagistas.

Por fim, mais estudos sao necessarios correlacionando os
achados tomograficos pulmonares com a evolucao da fungao
respiratoria nesses pacientes e consequente impacto na so-
brevida.
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