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Resumo

Nesta continuagao da revisao bibliografica sobre a sindrome de Von Recklinghausen (neurofibromatose) abordaremos as desordens de
aprendizado e comunicagdo que ocorrem mais freqiientemente em criangas e adolescentes com NF1 do que na populagdo em geral. As
pesquisas sugerem que mais de 50% de criangas e adolescentes com NF1 necessitam de servigos especiais de educacao.

Unitermos: Neurofibromatose; aprendizado; comunicacdo; incapacidade; aspectos neurologicos.

Os capitulos desta revisdo ficaram assim divididos:

1. Histoérico, diagndsticos, exames clinicos e laboratoriais.

2. Desordens do aprendizado e comunicagao; aspectos neurologicos e clinicos.
3. Genética, NF2.

4. Gravidez e revisdo de relatos clinicos; reprodugio.

5. Orientagdo, tratamento, progndstico e neoplasia.

Desordens de aprendizado e comunicagio

Caracteristicas fisicas especificas da NF1 incluem uma série de manifestacdes afetando diversos sistemas e 6rgdos, com o corpo em
diferentes graus de complicagdes médicas para uma crianga. A visualizacdo de manifestacdes fisicas ¢ comum na NF1. Muitas pessoas
com NF1 irdo experimentar baixa estatura e um grau de impacto dermatologico; outras poderdo apresentar deformagdes faciais e
esqueléticas. Algumas poderdo se tornar fisicamente deformadas (1).

Embora a média de habilidade congenitiva (Q.I.) seja normal, algumas criangas com NF1 podem ter baixas médias de habilidades
cognitivas; poucas terdo retardamento mental (1). Entretanto, certamente existem exceg¢des. Em geral, caracteristicas especificas da
NF1 podem incluir disfun¢@o no desenvolvimento da linguagem, pensamento visual-espacial e integracao visual motora (1).

Estes problemas de desenvolvimento contribuem para uma alta média na incidéncia de deficiéncia de aprendizado em criangas e
adolescentes com NF1. A dificuldade de aprendizado pode ter efeitos diretos e indiretos no desenvolvimento. Com NF1 a deficiéncia
de expressar-se escrita e verbalmente ¢ comum, e freqlientemente ndo ¢ reconhecida por professores e pais.Problemas no
desenvolvimento, da expressdo podem afetar o desenvolvimento académico, estima propria e afetividades sociais (1).

Em criancas com NF1 o comportamento “adaptacional” € afetado por ambas as caracteristicas especificas, fisica e psicologica. A
disfun¢@o na habilidade motora e suas influencias na habilidade adaptativa da base motora foram comumente relatadas em criangas
com NF1.Habilidades motoras inadequadas podem afetar a habilidade para trabalhar, jogar ou interesses recreativos. Indiretamente, a
habilidade motora pobre pode afetar relacionamentos sociais quando uma crian¢a ndo participa habilmente de esportes, jogos ou
atividades. Habilidades comunicativas tem relag@o direta com a socializagdo e contribuem para a formag@o e manutengdo de amizades
(1).

A NF1 contribui para multiplos estressores psicossociais (1).

A imprevisibilidade pode contribuir para multiplos sentimentos de dor. Como uma desordem genética, a imprevisibilidade da NF1
pode incluir dores associadas a fatores hereditarios envolvendo problemas sociais de amizade, namoro, casamento e reproducao (1).
Entretanto, a identificacdo destas expressdes de comportamento merece atengdo e carinho, para suplanta-las e adequa-las a vida
participativa.

Os fatores de resisténcia que ddo protecdo pelo mau ajuste psicossocial incluem fatores multiplos de estilo intrapessoal de criangas e
adolescentes com NF1 (1).

O temperamento das criangas foi geralmente descrito pelos pais como "facil de levar". Além disso, algumas criangas ¢ adolescentes
com NF1 demonstraram habilidades congenitivas superiores (Q.1.) e excelente realizagdo académica. Muitos pais relataram sua
realizagdo com a motivagao positiva da crianga em areas académicas e pessoais, preferéncias por musica, esportes e outros interesses.
Professores relataram que algumas criangas eram trabalhadoras, que davam todo o seu melhor esforgo na escola (1).

Outra area de fatores de resisténcia sugerida na NF1 inclui o envolvimento social e o suporte familiar. Fatores de resisténcia aparecem
em familias nas quais outra pessoa tem NF1, bem como naquelas em que a crianga ¢ a Unica afetada. A familia necessita de
orientagdo sobre a desordem genética e de um grau de conhecimento dos aspectos fisicos especificos (1).

Uma familia com experiéncia previa em NF1 pode providenciar facil e rapido acesso a recursos necessarios a comunidade. A
prevengdo de problemas que a acompanham pode ocorrer mais rapidamente (1).

Familias nas quais nenhum dos pais tem NF1 oferecem uma consolidagdo de recursos diferente. Essas familias podem ter
simplesmente experiéncia com poucos estressores e ter grandes reservas para a administragdo do stress (1).

O grupo de criangas e adolescentes com NF1 com grande risco psicossocial é aquele em que fatores de estilo intrapessoal sdo fracos
para um multiplo desenvolvimento, acarretando déficit de aprendizado. Multiplas areas identificadas incluem baixo Q.I., desordem de
linguagem e problemas com atencdo. Criangas com NF1 e desenvolvimento multiplo de problemas podem ter competéncia limitada
nas habilidades esperadas para a idade (1).Criangas com diagnéstico de DHDA (desordem de hiperatividade com deficiéncia de
atencdo) tiveram mais problemas comportamentais e dificuldades de temperamento do que outras com NF1 que ndo apresentavam
DHDA, conforme relatado pelos pais (1).

Nos subgrupos de criangas com NF1 nos quais o ambiente social ndo fornece suporte adequado, os problemas sociais mais
freqiientemente descritos s2o alteragdes comportamentais (1).

Problemas comportamentais que causam dor a eles mesmos em oposi¢do a um comportamento que resulta em dor a outros foram
relatados em alta média de freqiiéncia de criangas e adolescentes com NF1(1).



Aspectos neurolégicos e clinicos
Cérebro

E comum a associagdo com meningiomas e hemangiomas do SNC (2). A macroencefalia pode ser encontrada em 24% dos casos;
deficiéncia mental em 10% e crises convulsivas em 12% (3).

Pares cranianos
Os mais comumente atingidos sdo:

Optico — Gliomas, que podem acometer os nervos opticos ou o quiasma optico. As alteragdes  visuais dependerdo da localizagdo
anatomica do tumor.

Trigémeo - Parestesia de hemiface e perda do reflexo corneano.
Abducente - Paralisia do sexto par, com conseqiiente diplopia.

Vestibulococlear - Neurinoma do acustico, determinando surdez e alteragdes vestibulares que s6 se manifestam apds a puberdade (2).
Os grandes fibromas das raizes dos nervos cranianos podem ser acompanhados por sinais e sintomas de hipertensdo intracraniana e do
tronco encefalico (5).

Cerebelo

Invasédo do cerebelo, com conseqiiente dificuldade de deambulagdo e de permanéncia na posigdo ortostatica; ataxia de brago e perna
homolaterais; nistagmo (2). Astrocistoma nao ¢ raro (4).

OThos

Tumor de iris, cornea, retina, cordide, corpo ciliar e pupila, edema de papila, glaucoma congénito e neuromas plexiformes (2).
Boca

Neurofibromas de lingua (2).

Medula espinhal

Neurofibromas que se originam nas raizes de nervos espinhais. Estes tumores geralmente se tornam extradurais, estendendo-se através
do forame de conjugagdo, determinando alargamento do mesmo e defeito nas vértebras e costelas adjacentes (2). A associagdo com
tumores originados nas raizes dos nervos intra-raquideos pode levar a sintomas semelhantes a poliomielite (6).

Sao ainda relatados gliomas de medula, ependimoma intramedular e meningocele. Os nervos periféricos podem ser acometidos por
um processo cronico e progressivo (2).

Outra forma de apresentagdo sdo tumoragdes plexiformes que podem se localizar no couro cabeludo, tecidos orbitarios, regido
retroauricular e membros, podendo determinar hipertrofia de todo o brago ou perna (2).

Grandes fibromas, na porgdo cervical ou toracica da medula, comprimem-na e produzem a sindrome de Brown-Sequard ou os sinais e
sintomas de uma lesdo transversa da medula espinhal (5).

Torax
Os neurofibromas localizados no térax podem ser de trés tipos:

* Uma forma de meningocele intratoracica (2).
* Podem se originar de um nervo intercostal (2).
* Podem se originar do mediastino posterior e,através do forame intervertebral, se estender para dentro do torax (7).

Ainda podem ser encontrados: neurofibromas cardiacos, estenose pulmonar e fibrose alveolar pulmonar (2).
Abdome

Os tumores neurogénicos do trato gastrointestinal sdo raros. As alteragdes encontradas sdo tumores de parede intestinal, apéndice
gigante, megacdlon, adenomatose papilosa da mucosa intestinal com neurofibromatose de nervos esplacnicos e plexos da pelve (6).
Neurofibromas renais ¢ de bexiga também té€m sido descritos (3).

Esqueleto

O comprometimento 6sseo ¢ muito importante e pode se manifestar sob a forma de cistos subperidsticos, osteoporose ou osteosclerose
focal, auséncia de patela, corpos vertebrais com pediculos deformados, anormalidades no crescimento dsseo, malformagao dos dedos,
elevagdo congénita da escapula, assimetria da face e cranio. As demais alteragdes do cranio incluem rarefagio Ossea, cranio bifido,
auséncia da parede superior posterior da orbita com exoftalmia e acometimento do osso frontal e asas maiores e menores do esfenoide
(2). A hipoplasia 6ssea geralmente se manifesta por hipoplasia em faixa no raio X de costelas (7).

Cifose e escoliose sdo comuns, associadas com anormalidades vertebrais (2). A incidéncia de escoliose pode ser acima de 50% (7) e
nos casos mais graves pode se associar paraplegia por estiramento da medula. Via de regra, a escoliose ¢ uma curva curta, que pode
progredir rapidamente e determinar acentuada deformidade. Neste caso se faz necessaria a estabilizagdo com colete de Milwaukee ou
correcao e fusdo precoces (8).

Menos freqiientemente, a escoliose se constitui em larga e suave curva, determinada por diferengas no comprimento das pernas ou
pelo peso de bracos hipertroficos. Nestes casos o tratamento de elei¢do é o conservador, e somente se este ndo surtir efeito ¢ que se faz
corregdo cirtrgica (8).

Outra alteragdo da coluna ¢ a espinha bifida (2).



Na pseudoartrose congénita de tibia foram observados neurofibromas em biodpsias realizadas (2).

Mesmo tratadas e consideradas curadas, as fraturas espontaneas sio freqiientes nestas areas (7).

Outra anormalidade encontrada sdo 0ssos longos esponjosos ou auséncia dos mesmos (2).

Os fibromas subperidsteos podem causar rarefagcdo de qualquer um dos casos, com formacao de cistos 6sseos (osteite fibrocistica).
Podem ocorrer fraturas espontaneas da coluna ou dos ossos longos (5).

Endocrinas

No sistema enddcrino sdo descritos puberdade precoce, mixedema, neuroblastoma e feocromocitoma, que pode levar a hipertensao
arterial sistémica (7).
Quanto a acromegalia, ndo esta bem definido se ¢, determinada por distirbios enddcrinos ou por alteragdes focais dos 0ssos (6).

Sistema vascular

Estdo descritos oclusdo de artérias cerebrais (9), hemangiomas e hiperplasia das camadas intima e média, podendo levar a estenose da
artéria renal e hipertensdo arterial sist€émica (3).
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Summary

At this part of the review about neurofibromatosis, we will discuss learning and communication disabilities that occur more frequently
in children and teenagers with NF1 than in other in general. The researches suggest that more than 50% of the NF'1
children/teenagers affected need special education care.
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