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Resumo A neurofibromatose é uma genodermatose comum, cujo diagnostico frequentemente
envolve a participacao do dermatologista. Relatamos o caso de uma paciente do sexo feminino,
de 38 anos de idade, com quatro manchas café com leite e onze neurofibromas ao exame cli-
nico. Por meio da dermatoscopia, foi possivel visualizar nédulos de Lisch na iris, bilateralmente.
A combinacéo desses achados possibilitou o diagnostico de neurofibromatose tipo 1, conforme
critérios do NIH. Nodulos de Lisch sdo hamartomas melanociticos da iris que devem ser avalia-
dos por método de aumento visual, em geral empregado na oftalmologia. Alternativamente, a
dermatoscopia pode ser utilizada e contribuir para o diagnostico precoce da neurofibromatose
tipo 1.
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Relato do caso

Paciente do sexo feminino, 38 anos de idade, foi encami-
nhada ao Servico de Dermatologia para avaliacao de lesdes
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nodulares presentes desde a adolescéncia, com crescimento
progressivo. Ao exame fisico, apresentava dez nddulos nor-
mocromicos, macios, distribuidos no tronco e nos membros,
compativeis com neurofibromas. Apresentava também lesao
de 10cm de diametro na face posterior da coxa esquerda,
compativel com neurofibroma plexiforme, e quatro man-
chas café com leite, medindo de 1 a 3 cm de diametro,
distribuidas no tronco. Nao apresentava efélides axilares
ou inguinais. Negava historico de alteragdes visuais ou
oOsseas. Relatava historico de dificuldade cognitiva, que nao
fora avaliada objetivamente, e historia familiar paterna de
lesdes cutaneas semelhantes, sem diagndstico e sem possi-
bilidade de avaliacdo objetiva naquele momento.

A paciente apresentava diversos achados sugestivos de
neurofibromatose tipo 1, porém ainda ndo preenchia cri-
térios diagndsticos do National Institutes of Health (NIH
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Tabela 1 Critérios diagnoésticos da neurofibromatose
tipo 12 (National Institutes of Health, 1990)

1. Seis ou mais manchas café com leite: > 5mm de extensao
em criangas, ou> 15mm em pacientes adultos

2. Dois ou mais neurofibromas cutaneos ou subcutaneos, ou
um neurofibroma plexiforme

3. Efélides nas regides axilares ou inguinais

4. Glioma optico

5. Dois ou mais nodulos de Lisch (hamartomas pigmentados
da iris)

6. Uma lesao oOssea caracteristica, como displasia do osso
esfenoide ou afilamento dos ossos longos do cortex, com
ou sem pseudoartroses

7. Parente em primeiro grau com neurofibromatose tipo 1

@ Dois ou mais dos critérios sdo necessarios para o diagnostico.

A olho nu: possiveis manchas amarelo-acastanhadas

Figura 1
na iris.

- tabela 1)." Observamos entdo que a paciente apre-
sentava iris clara com algumas manchas acastanhadas
(fig. 1). Procedeu-se a dermatoscopia de iris, na qual foram
visualizados n6dulos amarelo-acastanhados bilateralmente,
compativeis com nédulos de Lisch (fig. 2). A combinacao
desses achados clinicos possibilitou o diagndstico de neuro-
fibromatose tipo 1 conforme critérios do NIH. A paciente foi
encaminhada para avaliacao multidisciplinar com equipes da
genética, neurologia, oftalmologia e cirurgia.

Discussao

0 diagnostico da neurofibromatose geralmente requer uma
equipe multidisciplinar, na qual o papel do dermatologista é
fundamental. O diagndstico é estabelecido com base nos cri-
térios clinicos do NIH e geralmente nao necessita de testes
genéticos. Esses critérios tém alta sensibilidade e especifici-
dade, exceto em criancas muito pequenas.’? O diagnéstico
precoce dessa genodermatose é importante para acompa-
nhamento das lesdes e prevencao de complicacoes.

Os nodulos de Lisch sao hamartomas melanociticos da
iris bem delimitados, com aspecto em domo, coloracao
marrom-clara, e ndo causam nenhuma alteracdo visual.**
Costumam surgir entre 2 e 6 anos de idade e estao

A dermatoscopia com luz polarizada: nédulos de
Lisch na iris (lesdes amarelo-acastanhadas, com tonalidades
variadas, com ampla distribuicao).

Figura 2

presentes em mais de 90% dos pacientes adultos com
neurofibromatose.? Eventualmente podem ser visiveis a olho
nu, especialmente se a iris for de cor clara e os nodulos
forem grandes e numerosos, mas recomenda-se avaliacao
com aumento visual. Tradicionalmente, realiza-se exame
oftalmoldgico com lampada de fenda; recentemente, foi
descrita a possibilidade de visualizacao por meio de der-
matoscopia, inclusive em olhos castanhos.*>

A visualizacao dos nodulos de Lisch pode ser especial-
mente (til no caso de criancas pequenas com mdultiplas
manchas café com leite e sem histdria familiar de neurofi-
bromatose, pois antecedem os neurofibromas. A avaliacao
do oftalmologista esta indicada para diferencia-los de irite
granulomatosa e de mamilagdes, nevos e melanoma da iris,
bem como para diagndstico de tumores associados a neurofi-
bromatose e que podem acarretar alteracdes visuais, como
os gliomas das vias Opticas.”* Além disso, a presenca de
nodulos de Lisch é caracteristica da neurofibromatose tipo 1,
estando ausente na neurofibromatose tipo 2.'

Relatamos o caso de uma paciente adulta com neurofi-
bromas e manchas café com leite, porém sem diagnostico
prévio, para a qual a visualizacdo de nodulos de Lisch a
dermatoscopia foi importante para o diagndstico de neurofi-
bromatose tipo 1. Destacamos que a dermatoscopia pode ser
uma ferramenta auxiliar do dermatologista para avaliacao
de lesdes cutdneas e oculares desta genodermatose.

Suporte financeiro

Nenhum.
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