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Distribuicao gratuita
Pode ser impressa e distribuida livremente, mas sem alteragdes nos textos e ilustragdes.

Esta cartilha foi editada sob a responsabilidade do Centro de Referéncia em Neurofibromatoses do
Hospital das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais (CRNF) em parceria com
a Associacao Mineira de Apoios aos Portadores de Neurofibromatose (AMANF).

A presente edigao atualizou textos das edi¢des anteriores
que foram elaborados de forma coletiva por Luiz Oswaldo Carneiro Rodrigues,
Nilton Alves de Rezende, Alessandra Craig Cerello, Pollyanna Barros Batista,
Thalma de Oliveira Rodrigues, Andrea Machado, Maria Helena Rodrigues Vieira,
Ana de Oliveira Rodrigues, Luiza de Oliveira Rodrigues, Juliana Ferreira de Souza,
Marcos Vinicius Soares Vieira, Paulo Roberto Ferreira Couto
(em memoria) e Bruno Cezar Lage Cota.

Mais informacgdes sobre manifestacdes, complicagdes
e tratamentos na nossa pagina www.amanf.org.br
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O que sera isso?
Precisamos leva-la
ao médico!

Veja, a Mariana
tem umas manchas
cor de café com leite
na pele!

Um tempo depois...

0Ola, Mariana,
como vai?
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Qualquer pessoa pode
ter uma ou duas
manchas cor de
café com leite na pele.

Mas como pode ser
uma doencga genética,
se eu e a mae dela
nao temos nada?

Nem outros
parentes
NOSSOS...

A Mariana tem mais
de 5 manchas, entao
ela pode ter uma
doenca genética
chamada
neurofibromatose

do tipo 1 (NF1).
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A NF1 pode ser herdada de
um dos pais que tenha a NF1
ou pode comegar por acaso num dos filhos ou filhas.

Como vocés ndo tem a NF1, a Mariana deve ser a
primeira pessoa a apresentar a doenga na sua familia.

PAG 5



E como isto
aconteceu com ela?

A NF1 pode acontecer por acaso
pela primeira vez numa familia.
Uma alteragao ocorre no gene NF1 e
ninguém tem controle sobre isto.

Metade das criangas com NF1 ndo tem
nenhum parente com a doenga.
Mas a Mariana, a partir de agora,
pode passar a NF1 para diante.




Ovario

Espermatozoide

Testiculo

Cromossomo Nova pessoa
Q + ‘ » com a prOteina
com defeito
Gene

As vezes, acontece uma alteracdo na cépia de um
gene durante a formagdo do espermatozdide
ou do dvulo. A crianga formada por esta fecundagao
nasce com a insuficiéncia de uma proteina,
a neurofibromina, e isto provoca as manchas

e outros problemas no seu desenvolvimento.
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Neurofibromatose? A NF1 é desconhecida porque é uma doenga rara!
Nunca ouvi falar dessa Acontece em uma em cada 3 mil pessoas
doenca! de todos os paises e todas as classes sociais.
Aconteceu porque No Brasil, temos mais ou menos oitenta mil pessoas
eu sou negro com NF1: o suficiente para lotar um estadio.

e minha mulher € branca? .
Mas a NF1 nao tem nada a ver com a cor

da pele dos pais!

7 Entre 3 mil
pessoas...

...apenas 1 nasce com NF1!
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Para termos certeza de que ela tem NF1,

mai ; inai
O que mais preciso encontrar nela outros sinais da doenga.

pode acontecer
com
a Mariana?

Os sinais mais comuns sao as manchas café
com leite e estas pequenas sardas nas axilas
e nas virilhas, chamadas efélides.

Outro critério para o diagnostico
é a presenga de um ou
mais tumores.
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Tumores?!

Nao se assustem.
Geralmente sdo tumores benignos, quer dizer, ndo sdo cancerosos
€ nao sao contagiosos.
Os mais comuns sao os neurofibromas que ocorrem em quase
todas as pessoas com NF1.
Eles podem ser de trés tipos: cutaneos, nodulares e difusos.

Os cutaneos se tornam visiveis a partir da segunda década de vida.
Os nodulares e os difusos podem estar presentes desde o comego
da infancia.

Cada um deles requer cuidados diferentes.




O que mais
pode acontecer?

Dificuldades

Pode haver de aprendizado (50%)

tumores no
cérebro,
dificuldades de
aprendizado,
alteragdes

Tumores centrais
(15%)

Neurofibromas
plexiformes
(40%)

74

Escoliose (10%)

Osseas
e outras
complicagdes.

Deformidades
0sseas

Que tipo
de complicagao?

Uma em cada 10 pessoas com NF1
e com neurofibromas nodulares ou
difusos (chamados de plexiformes)

pode apresentar transformagao
maligna destes tumores.
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Entao a Mariana Nao podemos

vai ter dificuldades afirmar com certeza
na escola? 0 que vai acontecer

com ela, porque a NF1
se apresenta de forma
muito diferente em
cada pessoa, inclusive
dentro de uma familia
que compartilha
a mesma alteragao
genética.

Quando os pais,
professores e
profissionais da saude

cuidam das dificuldades

de aprendizado,

a maioria das criangas
com NF1 consegue
acompanhar
as colegas.
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Sinto medo | Muitas vezes é dificil para os pais

O que a gente

e culpa pela aceitarem uma doe_nga genética tem que fazer
doencal! nos seus filhos, pois se sc_entem daciai 6ES Framts
Fico com pena em parte responsaveis, 9 dc[:utor? ;
dela e sofro mas nao é culpa de ninguém. ’

com o futuro!

A maioria das pessoas com NF1
pode ser feliz e levar uma vida saudavel,
mesmo com a NF1, e deve viver como qualquer outra pessoa.

Para sua seguranca, faremos uma reavaliacdo médica anualmente.
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E como
devemos fazer
as consultas
médicas?

Nas criancas, uma Quando a gravidade for minima ou leve,
vez por ano, medir as pessoas com NF1 podem ser
0 crescimento, acompanhadas apenas com a Pediatria ou
a visdo, a pressao com a Clinica Geral ou com a Medicina de
arterial, o Familia e Comunidade nas Unidades

alinhamento da Basicas de Satde.
coluna,

o aprendizado Casos de maior gravidade precisam
e o comportamento. de especialistas em
neurofibromatose.




Como sera o desenvolvimento Sim, cuidando
da Mariana? para que sejam

Ela vai poder frequentar a respeitados seus
escola e praticar esportes? o & )
4 P limites, pois as

pessoas com NF1
geralmente sao
mais baixas, mais
magras, tém
menos forga,
suportam menos
o calor e tém
dificuldades
musicais.
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Depende da gravidade,
mais uma vez.

Por exemplo, se o primeiro
exame oftalmoldgico for
normal, basta observar se a
crianca esta enxergando bem.

Temos que fazer
algum exame Somente realizamos
complementar?

ressonancia magnética,
exames de sangue e outros
se houver algum sintoma
ou sinal de que algo
possa estar causando
problemas.

-
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O que mais,

¢ Se necessario, retornar em
outor-

um ou dois meses
depois da primeira consulta,
para a familia completar
as informacgodes que

nem sempre sao
compreendidas
corretamente

no primeiro contato.

Algumas criangas
podem precisar
de avaliagao
fonoaudioldgica
da voz e da fala,

Pode ser preciso o apoio
psicoldgico de
profissionais para
ajudar os pais e

da linguagem, a crianga a
do processamento T enfrentarem
auditivo, Exame fonoaudiologico as dificuldades
da aprendizagem da doenga.

e da audicao. PAG 17



Tenho até medo Campreendg:sia
de perguntar. preocupacao.
Um tempo depois, -
no retorno Vimos umas Na internet s&o divulgados
ao consultdrio. fotos na internet... alguns casos muito graves.

Ficamos assustados!

O melhor é vocés
procurarem informagao
em sites educativos,
como:

www.amanf.org.br
www.ctf.org

La encontrarao
informagoes
cientificas e seguras
sobre as
neurofibromatoses.
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Existe cura
para as Em todo o mundo,
neurofibromatoses? somos muitos
cientistas
pesquisando tipos de
tratamentos para
evitar o crescimento
dos neurofibromas,
corrigir as alteragoes
Até este momento, ndo existe cura, mas temos 0sseas, melhorar o
tratamentos para a NF1. aprendizado
Por exemplo, as avaliagdes clinicas regulares podem e controlar outros
perceber e corrigir varias complicagdes. E possivel fazer problemas e
cirurgias para os neurofibromas, assim como oferecer complicacdes da NF1.
fonoterapia, psicoterapia e suporte para o aprendizado.
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Eu sei que é cedo
para falar nisso, mas os
nossos netos, os filhos da
Mariana, também
poderao nascer com a NF1?

Marido da Mariana

L]
H e ®

Filho Filha Filha

Sim, porque em cada
gravidez da Mariana
havera uma chance em
duas (50%) do bebé
nascer com NF1.

Além disso, se a crianga
nascer com NF1,

a forma da sua doenca
poderd ser mais grave,
semelhante,
ou menos grave
do que a da Mariana:
s6 sabemos depois
do nascimento.

Quando for o momento,
vamos conversar sobre
as opgdes que temos
para enfrentar
estas questoes.
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Podemos
fazer mais
alguma
coisa?

Muitas familias se encontram em associagées
de apoio, como a Associagao Mineira
de Apoio as Pessoas com Neurofibromatoses
(AMANF), para se ajudarem mutuamente a enfrentar
e conviver com as neurofibromatoses.

Eu recomendo a vocés que fagam
parte de um grupo de apoio como a AMANF.

ENTRE EM CONTATO
E-mail:centro.amanf@gmail.com
Site: www.amanf.org.br
WhatsApp: 3190743011

Instagram: @amanf.nf
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A figura ao lado mostra os critérios
para o diagnostico da NF1. A pessoa
tem que apresentar pelo menos dois
deles para que o diagnéstico seja
feito com seguranga.

A NF1 apresenta manifestagdes
muito diferentes de uma pessoa
para outra e existem trés
subgrupos clinicos: a forma mais
comum, a forma espinhal e os
casos de perda completa do
gene (delegao).

Nodulos de Lisch
Alteragdes na coroide

Glioma das

Displasia vias opticas

do esfenoide
Neurofibromas
cutaneos,
nodulares
ou difusos ou
um plexiforme

Manchas
café com leite
Efélides

- s Displasia da tibia
Variante patogénica

no gene NF1

Historia familiar com NF1

Especialistas em NF1 identificam estes subgrupos e orientam de forma adequada.

Até 2021, algumas doencas se confundiam com a NF1, mas hoje estao separadas
em dois grupos: NF1 e Schwannomatoses (que inclui a antiga NF2).
Para saber mais sobre estas diferencas, consulte nossa pagina www.amanf.org.br
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SuUs
Medicina de Familia
e Comunidade
Pediatria
Clinica Médica

Quais os tratamentos disponiveis para NF1?

Ainda ndo existe um medicamento capaz de curar a NF1,
ou seja, corrigir o erro genético que causa as manifestagées
da doenga. Mas isto sera possivel um dia.

Atualmente, dispomos de tratamentos que melhoram a
qgualidade de vida, evitam sofrimentos e complica¢des e
aumentam a expectativa de vida.

A maioria das pessoas com NF1 se beneficia de tratamentos fonoaudiolégicos, psicolégicos, terapia
ocupacional de integragdo sensorial, musicoterapia, aconselhamento genético, além de cartilhas
especializadas, como a destinada a educadores e familiares, que esta disponivel na pagina da AMANF.

A cirurgia pode ser util em caso de neurofibromas cutaneos, nodulares e difusos, quando causarnr

dor, disfuncdo ou problemas de autoestima.

Quando estes tumores produzem sintomas e ndo podem ser removidos pela cirurgia, ha medicamentos
da classe dos inibidores MEK que podem melhorar parcialmente os sintomas. Na pagina da AMANF ha
mais informacgdes sobre estes medicamentos.

A atencgdo especializada pode salvar a vida de uma pessoa com NF1 quando um neurofibroma
(geralmente nodular ou difuso, chamado plexiforme) se torna maligno. Por isso, a atenc¢do familiar

e as revisoes médicas periddicas sao muito importantes para as pessoas com NF1.
e
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ASSOCIACAO MINEIRA DE APOIO AOS PORTADORES DE NEUROFIBROMATOSE
Endereco: R. Roberto L. Aroeira 40 — Belo Horizonte — MG 31710-570 - CNPJ 05.629.505/0001-33
E-mail: centro.amanf@gmail.com
Site: www.amanf.org.br WhatsApp: 3190743011  Instagram: @amanf.nf

Diretoria 2024-2029: Adriana Venuto, Luiz Oswaldo Carneiro Rodrigues, Juliana Ferreira
de Souza, Marcos Vinicius Soares Vieira, Fabiana Amélia Reis Pantuzza, Luciana Imaculada
de Paula, Tania Maria Silva Corgosinho e Maria Helena Rodrigues Vieira. Membro Honorario:
Nilton Alves de Rezende. Secretaria: Giorgete Viana Silva.

Somos muitos, mas vocé é indispensavel!
Doagoes: PIX 31999710622

Banco SICOOB CREDICON
Banco 756 Agéncia 4027 Conta 20261001-2
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