Casos Breves

Localizador

06-072

Neurofibromatose segmentar - relato de um

Ccaso

Segmental neurofibromatosis - case report

M. Zanini

Especialista em Dermatologia e Cirurgia Dermatolégica. Faculdade de Medicina do ABC. Santo André/SP.

Resumo

Correspondéncia:

Mauricio Zanini

Rua Pref. Frederico Busch Junior, 124 - Sala 401
Blumenau/SC/Brasil 89020-400

Fone/Fax: (47) 3326-5326

e-mail: drzanini@terra.com.br

Uma mulher e 62 afnos, caucasiana, apresentando nédulos isolados e assintométicos no tronco. O diagnéstico de neurofibromatose segmentar foi

feito com base na clinica e achados histopatologicos.

(M. Zanini. Neurofibromatose segmentar - relato de um caso. Med Cutan Iber Lat Am 2008;36:39-40)
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Summary

A 62-year-old woman, caucasian, presented asymptomatic and isolated nodules on the trunk. The diagnosis of segmental neurofibromatosis was

made on the basis of clinical and histopathology features.
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A neurofibromatose (NF) é uma doenga heterogénea. Riccar-
di, em 1982, classificou clinicamente a NF em 8 tipos. O tipo 1
ou doenca de Von Recklinghausen é o mais comum. O tipo 5
ou segmentar, é afecgéo rara, sendo caracterizado por man-
chas café-com-leite e/ou neurofibromas com distribuicdo seg-
mentar e unilateral (sem cruzar a linha média corporal)[1].

Caso clinico

Uma mulher de 62 anos, branca, apresentava nédulos isolados
e assintomaticos no tronco. Ao exame, nédulos normocromi-
cos, bem delimitados, agrupados e segmentados na regiao
lombar (Figura 1). As lesdes eram deprimiveis e assinfomaticas,
com evolugado de dois anos. Os exames fisico e oftalmoldgico
estavam normais. O histérico familiar ndo revelou parentes aco-
metidos. O exame histopatolégico com coloragéo hematoxilina-
eosina (HE) revelou na derme reticular superficial e profunda
nédulos de crescimento expansivo constituidos de células fusi-
formes e alguns mastoécitos entremeados em tecido fibroso
(Figura 2). Estabelecido o diagnostico de NF segmentar, a
paciente foi conduzida para remogao cirlrgica das lesoes.

Discussao

Neurofibroma ¢ a proliferacéo de varios componentes neuro-
mesenquimais, incluindo as células de Schwann, fibroblastos
do endoneuro, células perineurais e mastécitos. A imunohisto-
quimica revela positividade para proteina S-100, vimentina,
colageno tipo IV e proteina basica na dependéncia do padrdo
celular. A proporcao celular dominante determinara o padréo
histopatolégico do neurofibroma. Os padrées sdo cutaneo res-
trito, encapsulado profundo, difuso, pigmentar e plexiforme.
Salienta-se que neurofibromas esporadicos sao relativamente
comuns em adultos, contudo manifestam-se como lesoes iso-
ladas e ndo multiplas nem segmentares[2].

A NF tipo 5 ou segmentar é um disturbio raro, sendo ori-
ginalmente descrita por Crowe et al. em 1956 com o nome
de neurofibromatose setorial[3]. Em 1977, Miller e Sparkes
renomearam a afeccdo como NF segmentar[4]. Apesar de
ser um distlrbio ndo-hereditario pode haver histéria familiar
positival3]. Até o ano de 2000, aproximadamente 100 casos
haviam sido relatados na literatura mundial[5]. Nos ultimos
cinco anos foram acrescidos nos periédicos médicos da
base Medline e Lilacs mais 25 casos de NF segmentar,
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Figura 1. N6dulos bem delimitados, com distribuicao seg-
mentar na regido lombar.

incluindo formas bilaterais e de acometimento oftalmologi-
co.

Esta afecgado caracteriza-se pela presenga de manchas
café-com-leite e/ou neurofibromas com distribuigcéo seg-
mentar e unilateral, sendo a regido mais comumente afetada
a cervical e toracica, podendo ter uma apresentacéo focal ou
zosteriforme seguindo um dermatomol(1, 31.

Acredita-se que a NF-5 é resultado de uma mutagao
somatica durante a embriogénese (pos-zigbtica). A mutagéo
neste estagio afetara apenas uma linhagem celular, limitando
as alteracdes a um derméatomo unilateral[5, 6]. O termo
mosaicismo descreve uma situagdo onde um individuo apre-
senta duas ou mais linhagens celulares com carga genética
diferenciada. Este processo pode ocorrer pela inativagéo do
cromossomo X em mulheres e, em ambos 0S Sexos, por erros
mutacionais durante a divisdo embrionéria [7].

A auséncia de comprometimento sistémico e historia
familiar, associado com a distribuicdo segmentar e unilateral
de neurofibromas estabelecem o diagnéstico de NF-5. A
suspeita é clinica, porém a confirmacdo se faz com o estudo
histopatolégico. Apesar de ser um distlrbio congénito o sur-
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Figura 2. HE (x100): tecido fibroso com grande quantidade
de células fusiformes e alguns mastocitos.
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gimento da lesédo normalmente é na vida adulta, com idade
média do aparecimento das lesbes aos 28 anos[1-3]. O diag-
néstico diferencial € amplo e incluem tumores benignos (tri-
coepitelioma, leiomiomas), tumores malignos (carcinomas,
linfomas), sarcoidose, granuloma anular, nevo conjuntivo ou
conectivo e xantomas[3].

Os neurofibromas, via de regra, sdo proliferagdes benig-
nas. Contudo, pode haver degeneragcdo maligna. Sao sinais
de suspeicado dor e crescimento. A incidéncia de transfor-
magao é desconhecida. A indicagéo de remogéao do neurofi-
broma inclui a presenga de dor, comprometimento funcional
ou estético ou suspeita de malignidade[5]. A remocéo pode
ser cirtrgica ou por vaporizagdo com laser de CO,[8].

Duas preposicdes devem ser consideradas na neurofibro-
matose segmentar. Primeiro, pode haver associagdo com neo-
plasia visceral, isto €, esta afeccédo poderia ser um marcador
paraneoplasico. Existem relatos associando a NF-5 com carci-
noma pulmonar e gastrico[9]. Segundo, sendo um disturbio
mutacional pés-zigético, os descendentes podem desenvol-
ver outras formas de NF, incluindo o tipo 1 e 2. E, sendo
assim, aconselhamento genético deve ser estabelecido[10].
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