Relato de Caso

Neurofibromatose Tipo | e

Cardiomiopatia Hipertrofica: Relato de

Caso em Adolescente

Resumo

Introducao:

A neurofibromatose tipo | (NFI) é uma doenca genética autossémica dominante, crénica
e progressiva, com incidéncia de 1/2.000 a 1/7.800 nascidos vivos e sem predilecdo de raca
Ou SEXO.

Objetivo:

Realizar o relato de um caso sobre NFI em adolescente, enfatizando as manifestagdes clini-
cas, o diagndstico e a associacdo com cardiomiopatia hipertrdfica.

Material e Método:

Adolescente, sexo masculino, |5 anos, com diagndstico de neurofibromatose tipo |, segundo
os critérios da National Institutes of Health (NIH), que incluem manchas café com leite, efé-
lides em regido axilar e inguinal bilateralmente, nédulos de Lisch e neurofibroma plexiforme
em regiao glutea. Apresentou alteragdes ao exame fisico cardioldgico e alteracdes ecocar-
diogréficas compativeis com cardiomiopatia hipertrdfica. Ndo hd tratamento eficaz para pre-
venir ou reverter as lesGes caracteristicas da NF-1, exceto a deteccao precoce de complica-
¢oes e o aconselhamento genético.

Resultados:

Neste trabalho relatamos uma apresentacio fora da faixa etdria usualmente encontrada na
literatura e a presenca de cardiomiopatia hipertrdfica associada que raramente € descrita
em artigos cientificos publicados.

Conclusio

Trata-se de um relato de caso, cujo objetivo foi apresentar um adolescente com critérios
diagndsticos para NFI, além de uma manifestagdo clinica associada, raramente descrita na
literatura, a miocardiopatia hipertréfica. Chegamos ao diagndstico através de uma anamnese
detalhada, exame fisico, exames complementares e avaliagdes pela cardiologia, oftalmologia
e neurologia. Destacamos a importancia do diagndstico dessa condicdo cardioldgica, j& que
a mesma representa a principal causa de morte sibita em jovens.
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