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1 A Schwanomatose

A Schwanomatose é uma forma de neurofibromatose (NF), um grupo de doencas
genéticas que também inclui NF1 e NF2. Unidas, todas as formas de NF afetam 1 em

cada 3.000 criangas nascidas.

Schwanomatose é uma doenca genética que afeta aproximadamente 1 em 40.000 in-
dividuos. Ela causa tumores dolorosos e debilitantes que crescem ao redor de nervos

periféricos em qualquer local do corpo.

1.1 Quais sao as caracteristicas da Schwanomatose?

A Schwanomatose causa o desenvolvimento de tumores dos nervos, chamados schwa-
nomas, que podem aparecer em qualquer lugar do corpo ao longo dos nervos periféricos.
Os schwanomas podem ser de crescimento lento, porém causam impacto na funcao ner-
vosa. Eles podem causar dor grave e debilitante, que é outra caracteristica da doenca. Os
schwanomas sao tumores benignos, isto ¢ normalmente nao ha malignizacao em pacientes

com Schwanomatose, apesar de isso poder ocorrer na NF1 e NF2.

1.2 A Schwanomatose é herdada?

Ao contrario da NF1 e NF2, em que 50% dos novos casos sao herdados e ha 50% de
chance em se passar a doenca para os filhos, somente 10% dos casos de Schwanomatose sao
herdados, com 90% sendo esporadicos (ndo herdados). Contudo, os mecanismos genéticos

ainda nao sao bem compreendidos e acredita-se que a doenca possa saltar geragoes.



1.3 Quando a Schwanomatose é diagnosticada?

Os pacientes com Schwanomatose apresentam seus primeiros sintomas mais comu-
mente na vida adulta. Devido ao fato de os critérios diagnosticos terem se desenvolvido
apenas recentemente, varios pacientes tiveram um atraso frustrante entre o desenvolvi-

mento dos sintomas e a obtencao do diagnéstico.

1.4 Como a Schwanomatose é diagnosticada?

Até agora nao ha teste genético definitivo que possa ser feito com sangue ou tecido
tumoral para diagnosticar Schwanomatose. Ela ¢ atualmente diagnosticada com base em

critérios clinicos.

As primeiras orientagoes para diagnostico clinico de Schwanomatose foram publicadas

sob a ajuda da Children’s Tumor Foundation em 2005.

A Schwanomatose compartilha algumas caracteristicas clinicas com a NF2 e os paci-
entes devem ser avaliados para possivel diagndstico de ambas as doengas. A gravidade
da Schwanomatose varia entre os individuos. Aproximadamente um terco dos pacientes
tem mosaicismo, ou seja, seus tumores estao limitados a uma tnica parte do corpo, como

braco ou perna.

1.5 Quais sao as opgoes de tratamento clinico
para Schwanomatose?

Intervencao cirurgica precoce para remover schwanomas pode fornecer alivio e dimi-
nuir a dor, embora este sintoma possa retornar se novos tumores se formarem. Em casos
de Schwanomatose avancada ou quando a cirurgia nao ¢ viavel, é aconselhavel acompa-

nhamento em clinica multidisciplinar de dor.

1.6 O que causa Schwanomatose?

Apesar de genes para NF1 e NF2 terem sido identificados no inicio de 1990, um
possivel gene relacionado a Schwanomatose, chamado de INI1, foi identificado apenas

recentemente, no inicio de 2007. INI1 é um supressor de tumor e esta localizado no



cromossomo 22. Pesquisas em andamento estudam este gene para entender melhor sua

relacao com a Schwanomatose.

1.7 Existem drogas para tratamento da
Schwanomatose?

Atualmente nao hé drogas para serem usadas como tratamento para a Schwanoma-
tose. No entanto, a identificacao recente do gene relacionado a doenca é um evento
importante. Esse fato ajuda a acelerar o progresso da pesquisa que pretende descobrir as
causas moleculares da Schwanomatose — e o caminho para identificar terapias com drogas

efetivas para o crescimento dos tumores e para a dor.

1.8 Conclusao

Atualmente nao ha tratamento efetivo para Schwanomatose. A Children’s Tumor
Foundation trabalha para mudar essa situacao através do financiamento de programas
inovadores de pesquisas em Schwanomatose e ao facilitar a colaboragao entre pesquisado-

res e médicos.

1.9 Para Mais Informacoes No Brasil

Associagao Mineira de Apoio aos Portadores de Neurofibromatose (AMANF)!
Rua Roberto Liucio 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

IN.T.: informacdo inserida pela traducdo brasileira.



1.10 Para Mais Informacgoes Sobre a Children ’s
Tumor Foundation

Fundada em 1978, a Children’s Tumor Foundation é uma organizacao nacional de
saude sem fins lucrativos, dedicada a conhecer as necessidades individuais dos portadores

de neurofibromatose e de suas familias.

A Children’s Tumor Foundation (CTF) tem como foco encontrar tratamentos para
as neurofibromatoses — NF1, NF2 e para a Schwanomatose. Por mais de 25 anos a CTF
tem financiado pesquisas e iniciativas clinicas inovadoras, servindo como um catalisador
para acelerar o progresso nas pesquisas em NF. Até agora a CTF ja dedicou mais de 25

milhoes de délares a programas de pesquisa em NF.
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
“Schwanonomatosis”

Download @ https://www.ctf.org/pdf/brochures/Schwannomatosis-Brochure.pdf



