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1 Introducao

O diagndstico de neurofibromatose (NF) em uma crianca levanta varias questoes im-
portantes relacionadas ao cuidado com esta crianga, seja em casa, na escola ou no con-
sultorio médico. Pessoas com NF podem aproveitar de uma vida com satide e sucesso
académico e profissioal. Entretanto, na maioria das vezes elas terao necessidades especiais
que, se forem observadas, aumentam em muito as chances destas pessoas se desenvolve-
rem bem. Algumas podem nao precisar de ajuda especial, mas podem ter manifestacoes

visiveis da disordem que chamam a atencao.

As familias em geral sentem-se divididas sobre compartilhar informagcoes com os edu-
cadores. Alguns temem que uma crianca que seja identificada como tendo NF serd auto-
maticamente tratada como se ela tivesse problemas médicos e dificuldade de aprendizado,
mesmo que ela nao tenha. A preocupacao é que isto se transforme em uma “profecia que
se cumpre sozinha”, ou seja, que problemas sejam encontrados mesmo se nao existirem.
Por outro lado, para todos envolvidos com uma crianca com NF, conhecimento deveria

resultar em um cuidado de melhor qualidade.

Assim, o objetivo deste guia é oferecer conhecimento aos que cuidam de criancas com

Neurofibromatose do Tipo 1 (NF1).



2 A Neurofibromatose

NF na verdade é um termo que compreende duas disordens diferentes, que sao chama-
das de Neurofibromatose do tipo 1 (NF1) e Neurofibromatose do tipo 2 (NF2). Embora
elas tenham o mesmo nome, estas sao doencas extremamente diferentes. Ambas sao
doengas genéticas que causam o crescimento de tumores ao redor de nervos, mas esta ¢ a

unica semelhanca entre elas.

Este guia lida exclusivamente com NF1. A razao desta escolha é porque NF2 aparece
apenas muito raramente em criancgas, e geralmente nao esta associada com dificuldades de
aprendizado. Por outro lado, os sintomas de NF1 ja podem ser geralmente identificados
em criangas pequenas, e sao com frequéncia associados a dificuldades de aprendizado.
Informacoes especificas sobre NF2 estao disponiveis em outros guias, se vocé esta traba-

lhando com uma crianga com NF2.

NF1 é uma desordem complexa, com diversos sintomas que podem ou nao estar pre-
sentes. Na verdade, uma das suas caracteristicas é a grande diversidade dos sintomas de
uma pessoa para outra - sendo que algumas pessoas sao afetadas com gravidade. Nao se
conhece até o momento nenhuma forma de predizer quao graves serao as complica¢oes ou
quais ocorrerao. Nao ha teste médico para prever os efeitos de NF1, e a doenga geralmente

se apresenta de forma muito diferente até dentro da mesma familia.

De forma geral, estima-se que apenas um ter¢o (1 em cada 3 pessoas) terd mani-
festacoes graves da doenca. E importante nao se deixar levar pelas noticias de jornal ou
revistas que mostram NF1 como uma doenga invariavelmente muito grave. NF1 pode pro-
duzir complicagoes muito graves, mas, felizmente, estas nao sao muito comuns. Assumir
erradamente que uma crianga tem uma debilitacao profunda pode ser tao danoso como
ignorar que ela tem uma necessidade médica especial. E interessante manter-se ciente que

criangas com NF1 tém boas condicoes de satide na maior parte dos casos.



2.1 Caracteristicas da NF1

Os sinais de NF1 geralmente comecam a aparecer na infancia ou adolescéncia. Se dois

ou mais dos sintomas a seguir estao presentes, um diagnostico de NF1 é confirmado:

e Histérico familiar de NF1 em parente de primeiro grau (pais, filhos ou irmaos)
e Seis ou mais manchas marrom-claro (cor de café-com-leite) na pele

e Diversos carocos (neurofibromas) na pele

e Grandes areas debaixo da pele que parecem inchadas (plexiformes)

e Sardas debaixo do braco ou na virilha

e Pequenas manchas na iris (nédulos de Lisch)

e Anormalidades na estrutura dssea, tipicas da NF, como uma curvatura congénita

na perna, ou num osso da face (esferioide)

e Tumor no nervo 6éptico (glioma 6ptico)



2.2 Duvidas Comuns sobre NF

2.2.1 NF é um tipo de Cancer?

Neurofibromatose nao é uma forma de cancer, e neurofibromas nao sao tumores can-
cerosos. Cancer é uma doencga na qual as células do corpo crescem sem controle e entao
se espalham pelo corpo. Neurofibromas crescem, mas nao de forma maligna e nao se es-
palham pelo corpo. Voceé ja deve ter ouvido que um neurofibroma pode se tornar maligno
e que outros tumores malignos, como tumores no cérebro, podem acontecer na neurofi-

bromatose. E verdade que isto pode acontecer, mas nao ¢ muito comum.

Esta é uma das complicacoes mais temidas da NF1, a malignizacao dos tumores.
Como a maioria da complicagoes graves, esta recebe uma atencao desproporcional ao
quao frequentemente ela acontece. O risco de um neurofibroma se tornar maligno é de
5%, ou uma chance em vinte. Isto pode parecer um valor alto, mas deve ser comparado
com o risco de uma pessoa qualquer, com ou sem NF, ter cancer, que é de 25%, ou uma
chance em quatro ao longo de toda a vida. Pessoas com neurofibromatose, entao, tem

apenas um pouco mais de chance de ter cancer do que a populagao em geral.

Os sinais de que um tumor se tornou maligno sao: crescimento rapido de fibroma que
nao estava crescendo ou estava crescendo devagar e aparecimento de dor sem explicacao em

um fibroma. Dor que ocorre em um fibroma que foi apertado nao é sinal de preocupacao.

Os neurofibromas de pele quase nunca se tornam malignos. Aparentemente apenas
os chamados plexiformes que tém chance de se tornarem malignos. Além do crescimento
e malignizacao de neurofibromas, algumas criancas com NF1 apresentam tumores no
cérebro. O mais comum destes envolve o nervo 6ptico, e é chamado de “glioma éptico”. A
maioria destes gliomas nao apresenta sintomas e nao necessita de tratamento. Raramente,
eles podem causar problemas de visao ou dispara a puberdade precocemente. Nestes
casos, alguns tratamentos eficientes podem ser utilizados, como injecao de hormonios,
radiagao ou quimioterapia. Outros tipos de tumores no cérebro sao raros em criangas com
NF1. Embora tumores cerebrais sejam acompanhados por dores de cabeca, mudangas no
comportamento e convulsoes, é importante mencionar que a presenca destes sintomas nao

significa que exista necessariamente um tumor cerebral.



2.2.2 Criangas com NF podem fazer atividades fisicas?

Em geral, criancas com NF1 nao sao especialmente frageis, e nao precisam de protecoes
especiais. Elas sao capazes de participar em um grande gama de atividades fisicas de forma
normal. A tnica excecao sao as atividades cujas especificidades possam colocar a crianca
em risco de se machucar. O médico da crianca serd capaz de alertar para quais restri¢coes

em atividades fisicas sao necessarias, se alguma.

2.2.3 Como NF1 é diagnosticada?

NF1 é geralmente diagnosticada através de um exame clinico. Este inclui a procura
pelos sintomas previamente mencionados, como manchas café-com-leite, neurofibromas
ou gliomas épticos. Outras caracteristicas podem nao ser facilmente detectadas, e serao

avaliadas pelo médico.

Em alguns casos, o diagndstico pode permanecer incerto por varios anos. Isto é devido
ao fato de que diversos sintomas da NF1 dependem da idade do paciente. Muitos nao estao
presentes em criangas novas, mas aparecem a medida que a crianca cresce. Geralmente,
manchas café-com-leite sao as primeiras a aparecer. Nas criancas que tém somente varias
manchas café-com-leite, embora isto sugira um diagndstico de NF1, nao é suficiente para

garantir o diagndstico.

No futuro, pode ser que haja um teste para NF1 que fornega um diagnéstico rapido e
definitivo. Até que isto aconteca, é necessario um acompanhamento clinico permanente.
Desta forma, testes médicos, raios-X, ou tomografias sao invariavelmente uteis. O médico
da crianca ira decidir quais os testes especificos que devem ser feitos baseado em cada

caso.

2.2.4 NF1 pode ser tratada?

Nao ha ainda um tratamento especifico para prevenir ou reverter os efeitos da NF1.
Com relagao especificamente aos neurofibromas, nao hé remédio para dimuir ou reverter
seu crescimento. Complicacoes especificas, entretanto, podem ser tratadas com medica-

mentos ou cirurgias, dependendo do problema.

Diversas pesquisas que levem a novas formas de tratar NF1 no futuro proximo estao
sendo atualmente desenvolvidas. Isto pode resultar na participagao da crianga com NF1

em protocolos de tratamento experimental. Neste caso, instrucoes especificas serao for-



necidas pelos pesquisadores ao pessoal da escola.

Existe um Centro de Referéncia em Neurofibromatose dentro da Faculdade
de Medicina, no Hospital das Clinicas de Belo Horizonte, MG. O atendimento no centro
¢ publico (gratuito) e atualmente sdo atendidas as especialidades de: Clinica médica,
Psicologia, Fonoaudiologia, Pequenas Cirurgias e Dermatologia. O endereco do centro
é: Anexo de Dermatologia do Hospital das Clinicas, Alameda Alvaro Celso, 55, Santa
Efigénia, Belo Horizonte - MG. Para marcar consulta, ligue para: (031) 3409-9199 / (31)
3409-9560. Para entrar em contato com os médicos do Centro de Referéncia mande e-mail
para: centro@amanf.org.br (Dr. Luiz Oswaldo Rodrigues ou Dr. Nilton Rezende). Para

mais informacoes, acesse o site da AMANF: www.amanf.org.br.!

2.2.5 O que causa NF17?

NF'1 nao é contagiosa — contato com uma pessoa afetada por NF1, mesmo intimo, nao

transmitird a doenca para alguém que nao a tenha.

NF1 ¢é causada por uma mudanca em um gene. Por causa disto, NF1 pode ser trans-
mitida dos pais para os filhos. Uma pessoa com NF1 tem 50% de chance de passar a

doencga para cada um dos seus filhos.

Em metade dos casos, entretanto, uma crianca com NF1 parece ser a tinica com a
doenga em sua familia. Nestes casos, o gene da NF1 apareceu pela primeira vez na familia
no espermatozéide ou no évulo que formou esta crianga. Esta mudanca (mutac¢ao) nao
parece ter uma causa especifica, ela ocorre como um erro aleatério no processo de copiar o
material genético do espermatozdide ou do évulo. Sabe-se que a NF'1 nao ocorre por causa
do uso de drogas, exposicao a raios-X, ou qualquer outro fator que esteja sob controle dos

pais da crianga.

IN.T.: este trecho nao faz parte do texto original, e foi inserido pela tradutora.



3 Consequéncias

comportamentais e cognitivas
de NF1

Uma das razoes mais importantes para conscientizar equipes de educagao sobre a
NF1 é assegurar que problemas de cognicao e comportamento sejam detectados na sua
fase inicial. Estima-se que aproximadamente metade dos individuos com NF1 tenham
algum tipo de dificuldade cognitiva ou comportamental. Isto significa que a outra metade
nao apresenta nenhum tipo de dificuldade. Assim, embora nao seja uma certeza, deve-se
sempre levar esta possibilidade em consideracao quando lindando com uma crianca com

NF1.

Embora ainda haja muito a ser aprendido sobre os efeitos cognitivos e comporta-
mentais da NF1, alguns pontos ja estao bem estabelecidos, e sao importantes de serem

reconhecidos:

e Nem todas as criancas com NF1 tém problemas cognitivos e de comportamento;

e Problemas graves classificados como retardamento mental sao raros e sao geralmente

6bvios nos primeiros anos de vida;

e Manifestagoes cognitivas e comportamentais da NF1 nao sao progressivas — nao

ficam piores com o tempo;

e Nao parece existir um perfil de incapacidade cognitiva ou comportamental especifico
a NF1. Os tipos de dificuldade de aprendizado encontrados sao similares aos obser-

vados na populacao em geral;

e Desordens cognitivas e comportamentais em criangas com NF1 respondem aos mes-

mos tratamentos que as desordens em criancas que nao tem NF1.
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3.1 Efeito na Inteligéncia

A inteligéncia dos individuos com NF1 cobrem uma vasta gama, de bem abaixo da

média até bem acima da média.

Embora alguns estudos tenham mostrado uma tendéncia de “desvio para a esquerda”
nos testes de QI de criancas com NF1, em torno dos 85 pontos, uma crianca especifica pode
estar bem acima ou abaixo deste valor. Aparentemente, nao ha discrepancia consistente

entre o QI medido através de expressao oral ou de atos.

3.2 Dificuldade de Aprendizado

Uma dificuldade de aprendizado pode ser definida como um problema com uma fun¢ao
cognitiva especifica necessaria para aprender algo, apesar da presenca de inteligéncia em

geral.

Uma vasta gama de dificuldades de aprendizado tem sido observada em criancas com
NF1, da mesma forma que na populagao em geral. Esta variacao envolve tanto o tipo da
dificuldade como a sua gravidade. Podem haver problemas com a leitura, matematica,

reconhecimento visual-espacial, entre outros.

Criangas com NF1 e dificuldades de aprendizado respondem as mesmas intervengoes
utilizadas com criancas sem NF1: avaliacao das areas de pontos fortes e fracos, e forneci-

mento de um programa educacional adaptado as necessidades da crianga.

Para informacoes mais detalhadas a respeito de dificuldades de aprendizado, con-
sulte: “REALIZANDO APESAR DE... Um folheto sobre dificuldades de aprendizado
— Deficiéncias de Aprendizado: O que sao? O que nao sao? O que fazer a respeito.”,

disponivel no site da AMANF: www.amanf.org.br ®.

IN.T.: este trecho nao faz parte do texto original, e foi inserido pela tradutora.
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3.3 Problemas de Comportamento

Problemas de comportamento associados a NF1 podem incluir sintomas similares aos
relacionados a Sindrome de Deficiéncia de Atengao e Hiperatividade (em inglés, attention

deficit disorder - ADD), que ocorre na populagao em geral.

Os problemas de comportamento associados a NF1 também respondem a intervengoes
similares: atencao individualizada; modificacao comportamental; e, em alguns casos, me-
dicacao. Medicacao nao deve nunca ser utilizada como a unica metodologia, mas pode

ser util em alguns casos, da mesma forma que na populacao em geral.

Outra forma de problema de comportamento algumas vezes associado a NF'1 é carac-
terizado por uma sindrome de enxaqueca, associada com dor de cabeca, mal-estar, dor
de estomago e tontura. Estas criangas podem parecer fatigadas, e até mesmo doentes.
Muitas perdem diversos dias de escola, ou sao frequentemente mandadas para a enferma-
ria. A dor de cabeca pode ser um sintoma menor, ou nem estar presente. Criancas com
NF1 que apresentam enxaqueca podem responder com excelentes resultados a medicacao

apropriada.

3.4 Ajuste da Crianca e da Familia

Por causa da variedade de sintomas, algumas criangas com NF1 sao afetadas de ma-
neira clara, outras nao. E importante discutir com os pais da crianga o que a crianga sabe

e entende sobre sua doenga.

Quanto e o que contar a crianga deve ser individualizado de acordo com a gravidade
da doenca da crianga, maturidade e nivel de compreensao. Se h4d uma regra geral, esta é
de que se uma crianca tem idade suficiente para fazer perguntas, ela tem idade suficiente

para receber respostas honestas apropriadas ao seu nivel de maturidade.

Criancas com complicacoes raras que causam deformacoes fisicas podem ser objeto de
questionamentos e provocagoes de outros membros da turma. Isto resultard na necessidade

de um maior nivel de sensibilidade, tanto por parte da crianga como por parte da turma.

Criangas com NF1 enfrentarao uma vida de experiéncias injustas que resultam do
desconhecimento. Nunca é cedo demais para remediar esta situagao com informagoes

precisas e adequadas a idade da crianca.



12

3.5 Fique Atento...

A responsablidade de monitorar a satide de uma crianca com NF1 geralmente é tra-

balho dos profissionais da area da satude, nao do pessoal da escola.

H& o perigo dos professores tratarem da doenca em excesso, o que é quase tao ruim
quando nao perceber as complicagoes que a doenca pode trazer. Por outro lado, é tragico
quando uma crianca com NF1 passa por ciclos de falhas escolares e baixa auto-estima

resultantes de problemas cognitivos e de comportamento que nao foram detectados.

Muitos médicos sugerem que todas as criancas com NF1 tenham sua capacidade cog-
nitiva avaliada. Isto depende, em parte, da disponibilidade de programas para este tipo
de avaliacao na comunidade. E dificil definir uma regra, mas, pelo menos, professores e
outros membros da escola devem estar cientes da possibilidade de problemas cognitivos e
comportamentais associados a NF1, sem assumir que eles estarao presentes em todas as

criancas com NF'1.

3.6 Pesquisa em Andamento

Nos ultimos anos, viu-se uma explosao do conhecimento sobre NF'1.

O marco incial foi a identificacao do gene responsavel pela NF1 no cromossomo 17.
Esta descoberta tem levado a novas idéias sobre terapias que serao testadas ao longo dos
proximos anos. Acredita-se que os efeitos cognitivos e comportamentais sao causados por

mudangas no cérebro devidas a NF1, mas isto ainda nao foi estabelecido com certeza.

O ritmo das pesquisas estd crescendo rapidamente. Um teste confidvel para dia-
gnéstico provavelmente serd desenvolvido em breve. Mais pesquisas clinicas incluindo as

manifestacoes cognitivas e de comportamento da NF1 sao extremamente necessarias.

No Centro de Referéncia em Neurofibromatose do Hospital das Clinicas de Belo Hori-
zonte, diversas linhas de pesquisa estao sendo desenvolvidas. Para informacgoes atualizadas

sobre pesquisas, consulte o site da AMANF (www.amanf.org.br).?

2N.T.: este trecho ndo faz parte do texto original, e foi inserido pela tradutora.



4 Para Mais Informacoes

No Brasil:!

Associagao Mineira de Apoio aos Portadores de Neurofibromatose (AMANF')
Rua Roberto Lucio Aroeira, 40, Itapoa,

Belo Horizonte, MG, CEP 31.710-570

3284-0570 e 9138-9086 (André) / 3342-2022 (Ana) / 9684-1196 (Paulo Couto)

www.amanf.org.br / centro@amanf.org.br

Sobre o Texto Original:

The Children’s Tumor Foundation

95 Pine Street, 16th Floor

New York, NY 10005

212-344-6633 ou 1-800-323-7938

www.ctf.org / InfoQctf.org

“Neurofibromatosis Type One: A Guide for Educators”,
by Bruce R. Korf, M.D., Ph.D.

Download @ https://www.ctf.org/pdf/brochures/NF1_Guide_for_Educators.pdf

IN.T.: este trecho nao faz parte do texto original, e foi inserido pela tradutora.
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