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RESUMO
A neurofibromatose ¢ um grupo heterogéneo de sindromes de cancer hereditarias, o tipo 1 representa
96% dos casos, sendo que a forma mais comum de apresentag@o clinica s3o manchas café-com-leite.
Neurofibromas plexiformes também podem estar presentes. Atualmente, ressecgdo completa € a unica
opcdo de tratamento curativo, no entanto, torna-se desafiador no caso de lesdes gigantes. O objetivo
deste trabalho foi relatar o caso de uma paciente com neurofibroma gigante e discutir seus aspectos
clinicos e patologicos, bem como demonstrar a terapéutica cirirgica. A paciente relatada apresentava
tumores plexiformes no abdome e coxas de grandes dimensdes, com diversas ressecgdes ao longo dos
anos. No procedimento cirurgico relatado foi retirado grande parte do tumor e apoés foi realizado a
reconstrugdo do segmento. Apesar de a remogdo cirirgica ser o padrido para o tratamento desses
tumores, nem sempre o resultado ¢é satisfatorio, impulsionando a busca por novas técnicas e terapias
complementares.

Descritores: Neurofibroma. Neurofibromatose. Neurofibroma Plexiforme

ABSTRACT

Neurofibromatosis is a heterogeneous group of hereditary cancer syndromes, type I represents 96% of
cases, and the most common form of clinical presentation is café au lait spots. Plexiform
neurofibromas may also be present. Currently, complete resection is the only curative treatment
option, however, it becomes challenging in the case of giant lesions. The objective of this study was to
report the case of a patient with giant neurofibroma and to discuss its clinical and pathological
aspects, as well as to demonstrate the surgical treatment. The patient presented plexiform tumors with
large dimensions in the abdomen and thighs, with several resections over the years. In the reported
surgical procedure, a large part of the tumor was removed and the segment was reconstructed
afterwards. Although surgical removal is the standard for the treatment of these tumors, the result is
not always satisfactory, propeling the search for new techniques and complementary therapies.
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INTRODUCAO

Neurofibromatose ¢ um grupo heterogéneo de sindromes de cancer hereditarias que
culminam com tumores do sistema nervoso central e periférico, com grande variedade de
manifestagdes clinicas. A mais comum ¢ a neurofibromatose tipo I (96%), seguida pela
neurofibromatose tipo II (3%) e schwanomatose'. Neurofibromatose tipo 1, também
conhecida como doenca de von Recklinghausen ¢ autossomica dominante, com incidéncia
entre 1 para 2500 a 3000 nascidos, variando entre os paises. Expectativa de vida ¢ diminuida
em torno de 8-21 anos, muito devido a malignidade' . A primeira representa¢do presumida de
neurofibromatose remonta ao século 13. Virchow, em 1862 fez referéncia a sua natureza
hereditaria, mas foi seu aluno, Friedrich von Recklinghausen que deu maior defini¢do clinica
e histologica, e cunhou o termo “neurofibroma”'. O diagnostico ¢ definido pelos critérios do
National Institute of Health ou teste genético®. Fenotipicamente, os achados mais comuns sdo
manchas café-com-leite, neurofibromas periféricos, falsas efélides em axilas e/ou regido
inguinal e nodulos de Lisch na iris’. Os eventos associados as manifestagdes clinicas como
deficiéncia funcional, dor crdénica e alteracio do contorno corporal, contribuem para
diminui¢do da qualidade de vida®. Neurofibromas plexiformes sio uma das mais comuns
manifestagdes da neurofibromatose tipo 1, sdo tumores multicelulares compostos por células
de Schwann tumorais, fibroblastos, células perineurais, macroéfagos, mastdcitos e colageno.
Assim como muitos tumores de padrdo histologico benigno e crescimento lento,
quimioterapia convencional ndo traz beneficio®. As opg¢des de tratamento sdo limitadas, sendo

a remogdo cirtirgica o tratamento padrao”*.

OBJETIVO

Relatar o caso de uma paciente com neurofibroma gigante, manifestando-se como uma massa
deformante acometendo desde abdome inferior até coxas direita e esquerda. Discutir seus aspectos

clinicos e patologicos, bem como demonstrar a terapéutica cirargica.

METODO
Trata-se de estudo descritivo, baseado em revisdo de prontuario e entrevista com a paciente.

Acompanhamento e registro fotografico do transoperatorio, bem como revisao da literatura.
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RESULTADOS

K.A.R, 32anos, sexo feminino, branca, proveniente do estado do Parana. Diagndstico clinico
de neurofibromatose aos 2 anos de idade baseado em inumeras manchas café-com-leite. Aos 12 anos
passou por resseccdo de tumor de ovario de cerca de 8 quilos com caracteristicas benignas. Aos 14
anos comecaram os tumores plexiformes em abdome e coxas, com crescimento progressivo. Nao
apresentava outros casos na familia. Passou por resseccdo parcial em outro servico até ser
encaminhada ao Servi¢o de Cirurgia Plastica do Hospital de Clinicas da Universidade Federal do
Parana. Desde entdo passou por diversas resseccdes parciais.

Em 2019 fez teste genético identificando mutagdo no gene NF1, iniciou terapia alvo oral com
trametinibe. Com o uso da medicac¢do percebeu involugdo das lesdes maiores e desaparecimento de
lesdoes menores. Fez o tratamento por cerca de 11 meses, suspendeu a medicacdo devido ao
aparecimento de feridas que ndo cicatrizavam, além de outros efeitos colaterais como perda das unhas,
astenia e cardiomegalia. Apds cicatrizacdo das feridas, retornou com a terapia alvo, parando logo apds
devido a programacdo de nova ressecgdo parcial em outubro de 2020. Voltou com a quimioterapia em
fevereiro de 2021 até agosto de 2021.

Ao exame fisico antes da ultima cirurgia em novembro de 2021, apresentava 1,55m de estatura
e 136kg, observava-se volumosa tumoragdo em abdome inferior estendendo-se para coxas, maior
volume em coxa esquerda (Figura 1 e 2).

Nessa ultima intervengdo para remocdo do tumor obteve-se peca cirrgica pesando em torno
de 30 quilos (figura 3 e 4). No transoperatorio necessitou de 13 unidades de concentrado de hemaécias.
Teve alta hospitalar no 15° dia p6s-operatério. Evoluiu com infecgdo e deiscéncia da ferida operatoria,
necessitando nova hospitaliza¢do. Iniciou-se tratamento com antibioticoterapia, curativo por pressao

negativa e oxigenoterapia hiperbarica preparando a ferida para enxerto de pele.
DISCUSSAO

O diagnostico de neurofibromatose ¢ baseado nos critérios elaborados pelo National Institute
of Health (NIH), sendo necessario pelo menos dois critérios: 1. Seis ou mais manchas café com leite
com diametro maior que 1,5 cm em adolescentes ou adultos ou 0,5 cm em criangas; 2. Dois ou mais
neuro—fibromas de qualquer tipo ou apenas um neurofibroma plexiforme; 3. Dois ou mais nédulos de
Lisch (esferas acastanhadas da iris, ndo trazendo nenhuma alteragdo visual); 4. Ef¢lides axilares e/ou
inguinais; 5. Glioma Optico; 6. Displasia d6ssea e 7. Um parente de primeiro grau com

neurofibromatose’.
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Atualmente, ressec¢do completa ¢ a tnica opgdo de tratamento curativo®, no entanto, torna-se
extremamente desafiador no caso de lesdes gigantes devido a alta vascularizacdo e grande invasao
local, o que dificulta a obtengdo de um plano de clivagem, fazendo com que o resultado ideal seja
dificil de ser atingido.

A indicagdo cirurgica baseia-se principalmente nos sintomas, dentre eles, dor, deformidade,
comprometimento neuroldgico e estético®. Alternativamente, pode ainda ser realizado manejo através
de ablacdo com laser para pequenas lesdes, eletrodissec¢@o, emolientes, camuflagem com maquiagem

e apoio psicologico’.
CONCLUSAO

Neurofibromatose tipo I apresenta grande variedade de manifestagdes clinicas que trazem
grande impacto a vida do paciente.
Remocgao cirargica ¢ o padrdo para o tratamento desses tumores. Nem sempre o resultado ¢é

satisfatorio, impulsionando a busca por novas técnicas e terapias.
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FIGURAS

Figura 1 - Pré-operatorio frente Figura 2 - Pré-operatorio dorso
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Figura 3 - Pega cirurgica Figura 4 - Pds-operatorio imediato

Figura 5 - Pos-operatorio tardio frente Figura 6 - Pos-operatorio tardio dorso
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