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Quando você é criança, a noite é assustadora, porque 

existem monstros escondidos debaixo da cama. Quando você 

cresce, os monstros são diferentes. Desconfiança, solidão, 

arrependimento. E, embora você seja mais velho e mais sábio, 

você ainda se vê com medo do escuro. 

Dormir é a coisa mais fácil de se fazer. Você só fecha os 

olhos. Mas, para muitos de nós, dormir parece estar fora de nossa 

compreensão. Nós queremos! Mas não sabemos como conseguir. 

Mas, uma vez que enfrentamos os nossos demônios, os nossos 

medos. E pedimos ajuda uns aos outros… 

A noite não é tão assustadora assim porque... Nós 

percebemos que não estamos totalmente sozinhos na escuridão. 

– Autor desconhecido 



 

 

Dedicatória  

 Dedico este trabalho a todas as crianças e adolescentes que vivem com o diagnóstico de 

Neurofibromatose Tipo 1. Que os resultados desta pesquisa e de estudos futuros possam 

contribuir para o avanço nos tratamentos da doença, ofertando um melhor entendimento dela, 

assim como uma maior qualidade de vida, tanto para quem convive com a doença quanto para 

seus familiares, amigos e demais rede de apoio. “Nós... não estamos totalmente sozinhos na 

escuridão”. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

Agradecimentos 

 Agradeço a Deus pela minha vida e por me ajudar a vencer cada obstáculo e a conquistar 

todos os meus sonhos e objetivos.  A Coordenação de Aperfeiçoamento de Pessoal de Nível 

Superior – CAPES – pela bolsa de mestrado (processo nº 88887.941351/2024-00). 

Aos meus avós, Paulo Valentin de Souza (in memoriam), José Lázaro de Souza (in 

memoriam), Maria Laci Silva de Souza e Gisete de Souza, por todo carinho e amor fraternal. 

Aos meus pais, Valter de Souza e Cristiane de Souza, por incentivarem e apoiarem minha 

jornada acadêmica, não deixando que eu desistisse dos meus sonhos e objetivos.  

Aos meus irmãos, Gustavo Duarte de Souza e Valentina de Souza Machado, que muitas 

vezes foram o meu socorro em horas difíceis e de apoio para seguir em frente. Aos meus tios e 

tias paternos, os quais foram meu alicerce e me apoiaram em tudo o que eu almejei alcançar.  

A todos os meus professores do Curso de Graduação em Enfermagem da PUCRS, por 

despertarem em mim a paixão pela ciência e pelo conhecimento técnico-científico, buscando 

uma assistência em saúde baseada em evidências. Às professoras Dra. Gisele P. de Carvalho, 

Dra. Maira I. dos Santos Stangler, Dra. Ana Cristina W. Viana e Dra. Simone T. Canabarro, 

enfermeiras que me acompanharam durante minha Residência em Atenção ao Câncer Infantil 

da Universidade Federal de Ciências da Saúde de Porto Alegre; obrigado por reforçarem em 

mim o amor pela pediatria, por me fazerem enxergar potenciais meus que eu desconhecia e por 

me incentivarem a chegar até aqui. 

 Ao professor Dr. Paulo Ricardo Gazzola Zen, pela brilhante orientação no processo para 

a obtenção ao grau de mestre. Obrigado por acreditar no meu trabalho, incentivar meu 

crescimento e me lapidar enquanto acadêmico e pesquisador. 

 Às minhas chefias no Hospital da Criança Santo Antônio (HCSA), Supervisoras de 

enfermagem Claudiane Ochoa Henn e Rosa Inês Etchichury Rolim, e ao Coordenador Me. 

Alexandre Formighieri de Mello. Grato pela oportunidade em fazer parte da equipe de 

enfermagem da Unidade de Terapia Intensiva Pediátrica do HCSA, por acreditarem no meu 

trabalho e me incentivarem a ser cada dia um profissional melhor.  

Aos meus colegas de trabalho e aos técnicos de enfermagem que trabalham comigo, 

obrigado pela parceria diária e por tornarem os plantões mais leves; vocês merecem o mundo. 

A todos os meus amigos, obrigado por entenderem minhas ausências, por serem local de 

desabafo e de comemoração, por não deixarem “a peteca cair” e, acima de tudo, por estarem 

comigo até nos momentos mais difíceis.  

E agradeço a todos os demais que diretamente ou indiretamente fizeram parte dessa 

conquista e que porventura não foram mencionados, muito obrigado!



 

 

Resumo  

Introdução: A Neurofibromatose Tipo 1(NF1) é uma doença genética autossômica dominante, 

que apresenta expressão fenotípica variada, inclusive em indivíduos da mesma família. Os 

sinais da doença tendem a ser mais perceptíveis entre o final da infância e o início da 

adolescência, trazendo consigo medo pela incerteza da doença, o que afeta diretamente a 

qualidade de vida (QV) de quem convive com ela. Objetivo: Realizar uma revisão de escopo 

da QV de quem convive com a NF1. Método: Trata-se de uma de revisão da literatura do tipo 

Scoping Review, estruturada conforme o Preferred Reporting Items for Systematic review and 

Meta-Analysis Protocols. Os estudos foram selecionados e analisados quanto a sua qualidade, 

utilizando o questionário Checklist for Analytical Cross Sectional Studies, do JBI. Também foi 

realizado um estudo descritivo não experimental, por meio de pesquisa-ação empírica, para o 

desenvolvimento de um folder educativo para pais com filhos recém diagnosticados com NF1. 

O projeto foi aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa da Instituição proponente. 

Resultados: 39 registros foram selecionados para avaliação de elegibilidade; destes, oito foram 

incluídos na revisão de escopo por estarem de acordo com os critérios de inclusão estabelecidos. 

Os artigos mostraram que a magnitude complexa da NF1 foi capaz de reduzir a QV de 

indivíduos que convivem com a doença, e que medicamentos como o Selumetinib agem não 

somente em neurofibromas plexiformes, mas também melhoram a QV. Ainda, os registros 

apontam que a dificuldade na comunicação em saúde foi um fator que resultou em redução da 

QV, chamando a atenção para o letramento em saúde dessa população. O folder elaborado 

apresentou informações sobre a doença, com seus respectivos conceitos e ilustrações. Também 

alertou o leitor sobre a busca por informações na internet, as quais podem ser inadequadas, 

inespecíficas ou sem evidência científica. Conclusão: A NF1 é uma doença complexa com 

ampla morbidade, o que compromete diretamente a QV. Estudos de intervenção para uma 

melhor abordagem dessa dimensão se fazem necessários, a fim de melhorar QV. A utilização 

do letramento em saúde como ferramenta de educação se reflete na tomada de decisão sobre 

saúde e cuidados médicos necessários, aumentando a autonomia diante do tratamento e das 

decisões em saúde, visto que se adquire conhecimento mais fidedigno sobre a doença. 

Palavras- chave: Neurofibromatose 1; Qualidade de Vida; Letramento em Saúde; Doenças 

raras; Pediatria 



 

 

Abstract  

Introduction: Neurofibromatosis Type 1 (NF1) is an autosomal dominant genetic disease, 

which presents varied phenotypic expression, including in individuals from the same family. 

The signs of the disease tend to be more noticeable between the end of childhood and the 

beginning of adolescence, bringing with them fear due to the uncertainty of the disease, which 

directly affects the quality of life (QoL) of those living with the disease. Objective: To carry 

out a scoping review of the QoL of those living with NF1. Method: This is a scoping review 

literature review structured according to the Preferred Reporting Items for Systematic review 

and Meta-Analysis Protocols. The studies were selected and analyzed for their quality, using 

the JBI Checklist for Analytical Cross Sectional Studies. A non-experimental descriptive study 

was also carried out, through empirical action research, to develop an educational folder for 

parents with children recently diagnosed with NF1. The project was approved by the Research 

Ethics Committee of the proposing institution. Results: Thirty-nine records were selected for 

eligibility assessment; of these, eight were included in the scoping review because they met the 

established inclusion criteria. The articles showed that the complex magnitude of NF1 was 

capable of reducing the QoL of individuals living with the disease and that medications such as 

Selumetinib act not only on plexiform neurofibromas, but also improve QoL. Furthermore, the 

records indicate that the difficulty in health communication was a factor that resulted in a 

reduction in QoL, drawing attention to the health literacy of this population. The folder prepared 

presented information about the disease, with its respective concepts and illustrations. It also 

warned readers about searching for information on the internet, which may be inappropriate, 

non-specific or without scientific evidence. Conclusion: NF1 is a complex disease with 

extensive morbidity, which directly compromises QoL. Intervention studies to better approach 

this dimension are necessary in order to improve QoL. Using health literacy as an education 

tool is reflected in decision-making about health and necessary medical care. The knowledge 

obtained from reading materials like this increases autonomy in relation to treatment and health 

decisions, as more reliable knowledge about the disease is acquired. 

Key-words: Neurofibromatosis Type 1; Quality of Life; Health Literacy; Rare Diseases; 

Pediatrics.  
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1 INTRODUÇÃO  

 A Neurofibromatose Tipo 1 (NF1) é uma facomatose sistêmica que apresenta um padrão 

de herança autossômica dominante. A doença é caracterizada por múltiplas manchas café-com-

leite (MCCL), máculas lentiginosas nas dobras cutâneas – popularmente chamadas de sardas, 

neurofibromas, dificuldade de aprendizagem, entre outras complicações com gravidade e 

complexidade variadas(1). A expressão da doença, assim como as suas diversas complicações, 

é variável, inclusive em indivíduos dentro de uma mesma família(1, 2).  

Dados apresentados pelo United Kingdom Neurofibromatosis Association Clinical 

Advisory Board estimam que a incidência da doença esteja entre 1:2.500 e 1:3.000, sem 

diferença estatística do predomínio dela sobre determinadas populações e sexo(2). Em relação à 

herança genética da doença, cada filho de um indivíduo com NF1 tem 50% de chance de herdar 

a variante, sendo sua penetrância próxima de 100%. Com isso, uma criança que herda uma 

variante patogênica da NF1 irá desenvolver suas características fenotípicas, que podem variar 

dentro de um mesmo grupo familiar(1, 2). A Figura 1 ilustra o padrão de herança genética da 

NF1 dentro de uma mesma família, em que um dos genitores convive com a doença. 

Figura 1. Padrão de herança genética da NF1 dentro de uma mesma família 

 

Fonte: adaptado de Legius et al., 2021(1) 

Indiferente da forma como a enfermidade é adquirida, por variante patogênica nova ou 

herdada, seu diagnóstico é predominantemente clínico, tendo como bases critérios diagnósticos 

estabelecidos através de um consenso internacional, que foi atualizado em 2021(1). Com isso, 

uma anamnese e exame físico adequados tendem a ser suficientes para o diagnóstico da NF1. 

No entanto, exames complementares podem ser necessários não só para avaliar o grau de 
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comprometimento do indivíduo, mas também para o diagnóstico precoce e acompanhamento 

das complicações inerentes à doença(1, 2). O novo consenso também apresenta uma atualização 

para o termo “mutação genética”, que era utilizada para indivíduos com NF1 sem que um de 

seus genitores tivessem a variante patogênica da doença, onde agora estes casos são 

classificados como “variante patogênica nova”(1). 

Hodiernamente, sabe-se que um teste molecular negativo para NF1 não exclui o 

diagnóstico da doença, pois é visto que alguns indivíduos apresentam as suas manifestações 

características, mas não uma variante patogênica detectável. Outro ponto é que muitas das 

características clínicas da doença estão presentes a partir da adolescência, fazendo com que 

alguns indivíduos sejam diagnosticados mais tardiamente(1-3).  

O acompanhamento multiprofissional é necessário aos indivíduos que convivem com 

NF1 e aos seus cuidadores, tendo em vista que a enfermidade não tem uma cura e apresenta alta 

morbidade. As consultas periódicas, com uma frequência a ser estabelecida conforme a 

gravidade de cada indivíduo, são necessárias para a identificação e intervenção precoce de 

complicações que possam surgir no percurso da doença. Os tratamentos vêm crescendo com o 

avanço da ciência; no entanto, até o momento, não há cura para a NF1. O tratamento 

considerado padrão ouro para a retirada de neurofibromas cutâneos é através de procedimento 

cirúrgico, sendo este recomendado quando os neurofibromas causam dor, afetam a vida diária 

dos indivíduos e/ou trazem prejuízos estéticos para ele. Em contrapartida, existe o risco de 

recidiva do neurofibroma cutâneo e a possibilidade de cicatrizes extensas, onde um 

comprometimento da aparência física pode estar presente. 

Contudo, indivíduos com neurofibroma plexiforme (NFp), uma apresentação do 

neurofibroma com maior morbidade, contam com um novo medicamento, cujo princípio ativo 

é o Selumetinib. Trata-se de um medicamento que atua como inibidor da metiletilcetona (MEK), 

bloqueando proteínas envolvidas no crescimento de células tumorais. Um Ensaio Clínico de 

Fase 2 foi realizado com crianças que apresentavam NFp inoperável e que receberam o 

medicamento. Após um ano, constatou-se melhora significativa no tamanho do tumor, bem 

como uma redução da dor local e de outras queixas e sintomas associados(4). O medicamento 

em questão é aprovado pela Agência Nacional de Saúde (ANVISA), porém ainda não é 

incorporado no rol do Sistema Único de Saúde (SUS) brasileiro. A Figura 2 representa o antes 

e depois de dois casos de crianças com NFp tratados com o Selumetinib. 
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Figura 2. Efeito do Selumetinib em crianças com NFp. 

  

Nota: Selumetinib é o princípio ativo do medicamento Koselugo® da farmacêutica AstraZeneca. O medicamento 

no momento é indicado para crianças com NFp inoperáveis e sintomáticos. O medicamento foi administrado por 

via oral duas vezes ao dia na dose de 25mg por metro quadrado de área de superfície corporal por aproximadamente 

1 ano(4). 

Fonte: adaptado de Children’s Tumor Foundation, 2018(5) 

Outro ponto fundamental no acompanhamento de indivíduos com NF1 é a vigilância do 

seu desenvolvimento neuropsicomotor, bem como seu desenvolvimento educacional, para que 

possíveis desvios do desenvolvimento também sejam precocemente identificados e intervindos. 

Problemas psicológicos (tais como depressão e ansiedade) também são frequentemente 

encontrados nas pessoas com NF1. Estes são causados tanto pelas manifestações clínicas da 

NF1 (p. ex., múltiplos neurofibromas) quanto pelo prognóstico complexo e imprevisível da 

enfermidade. Com isso, tais achados representam um risco para a saúde, visto que afetam 

diretamente a sua qualidade de vida (QV). 

QV, de acordo com a Organização Mundial de Saúde (OMS), é a “percepção do 

indivíduo de sua posição na vida no contexto da cultura e do sistema de valores nos quais ele 

vive, considerando seus objetivos, expectativas, padrões e preocupações”(6). Na área da saúde 

e suas vertentes, o interesse pelo conceito de QV tem influenciado as políticas públicas e as 

práticas assistenciais/protocolos de tratamento nas últimas décadas, pois sabe-se que os 

determinantes e os demais condicionantes do processo saúde-doença são fatores complexos e 

multifatoriais(7). 
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Existem diversos instrumentos dedicados à mensuração da QV dos indivíduos. Na 

pediatria, destaca-se a linha Pediatric Quality of Life InventoryTM (PedsQLTM). O PedsQLTM foi 

desenvolvido em sua primeira versão por Varni e colaboradores no ano de 1999(8) e tinha como 

objetivo apresentar um instrumento que analisasse a QV de crianças e adolescentes. O 

questionário foi denominado de PedsQLTM Generic Core Scores, o qual é amplo e pode ser 

empregado em doenças diversas ou indivíduos previamente hígidos(8-11). O PedsQLTM Generic 

Core Scores é traduzido e validado transculturamente para a realidade brasileira(12).  
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2 REVISÃO DA LITERATURA  

2.1 Conceituando Qualidade de Vida 

O conceito de QV foi apresentado pela OMS em meados de 1998, designando a 

“percepção do indivíduo de sua posição na vida no contexto da cultura e do sistema de valores 

nos quais ele vive, considerando seus objetivos, expectativas, padrões e preocupações”(6). No 

atendimento multiprofissional em saúde, o interesse no conceito de QV vem aumentando desde 

então, dada a influência não só das políticas de atenção em saúde, mas também das práticas e 

protocolos assistenciais, visto que o processo saúde e doença, assim como o manejo da QV, são 

complexos, dinâmicos e multifatoriais(13).  

O sentimento de pertencer e se identificar em um determinado grupo se faz essencial na 

busca de apoio de seus pares. A sensação de conviver com uma doença rara pode ser 

compartilhado, mas acontece de forma mais ágil e eficaz quando ocorre com indivíduos que 

estão em um contexto semelhante(14). Logo, entende-se que não ter uma rede de amigos e 

conhecidos com a mesma doença pode fazer o sentimento de solidão estar presente.  

A reflexão anteriormente descrita traz a luz aspectos fundamentais para a QV de alguém 

que convive com uma doença rara e vai ao encontro com o conceito da OMS, principalmente 

sobre o entendimento do indivíduo sobre sua posição na vida. Ademais, o vínculo com pessoas 

que partilham de uma mesma doença não só os fortalece frente aos conflitos cotidianos, mas 

favorece o compartilhamento de ideias e descobertas.  

Cabe ressaltar que um baixo nível na QV pode representar a predisposição para o 

desenvolvimento de algumas doenças crônicas, principalmente frente a um diagnóstico recente, 

onde os sentimentos negativos estão mais em evidência, resultado da avaliação dos vários 

domínios da vida individual e da autopercepção do estado de saúde(13-15). O medo e a culpa 

estão fortemente ligados com o padrão de prognóstico incerto das doenças, o que muitas vezes 

compromete até mesmo a adesão dos pacientes em consultas, exames e terapias. 

2.2 Critérios de diagnóstico da Neurofibromatose Tipo 1 

Como descrito anteriormente, a NF1 é uma doença genética com padrão autossômico-

dominante. Um estudo epidemiológico sobre doenças genéticas propensas a tumores estima que 

a maioria dos casos de NF1 seja de herança genética, nos quais aproximadamente 42% dos 

indivíduos apresentam a doença através de mutação(16, 17).  Existem três variantes da 

neurofibromatose, a NF1, a neurofibromatose tipo 2 (NF2) e a Schwannomatose. Nesse 

contexto, a NF1 é a mais comum, e, embora exista uma predisposição de a doença atingir o 
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sistema nervoso, as neurofibromatoses como um todo, mas especialmente a NF1, envolvem um 

espectro mais amplo dos sistemas orgânicos dos indivíduos(16).  

De acordo com o último consenso de diagnóstico da NF1 publicado em 2021(1), suspeita-se 

da doença quando o indivíduo apresenta manifestações clínicas dispostas nos tópicos a seguir: 

● Os critérios diagnósticos (A) compreendem um indivíduo que não tem um dos pais 

diagnosticados com NF1 se dois ou mais dos seguintes achados estiverem presentes: 

○ 6 ou mais MCCL com mais de 5mm de diâmetro em indivíduos na idade da pré-

puberdade ou >15mm em indivíduos pós-puberdade; 

○ máculas lentiginosas na região axilar ou inguinal; 

○ ≥ 2 neurofibromas de qualquer tipo, OU 1 NFp; 

○ Glioma de via óptica; 

○ ≥ 2 nódulos de Lisch ou ≥ anormalidades coroidais; 

○ Lesão óssea distinta, como displasia esfenoidal, arqueamento ântero-lateral da 

tíbia ou pseudoartrose de um osso longo; 

○ Variante patogênica heterozigótica da NF1 com uma fração alélica variante de 

50% em tecido aparentemente normal, como glóbulos brancos. 

● Um filho de um dos pais que atende aos critérios diagnósticos especificados em A 

merece um diagnóstico de NF1 se um ou mais dos critérios em A estiverem presentes. 

É importante ressaltar que os critérios de diagnóstico clínico têm baixa sensibilidade em 

crianças pequenas, uma vez que os sinais da doença aparecem progressivamente ao longo do 

tempo. Sendo assim, para aumentar a taxa de diagnóstico na faixa etária <7 anos e nos 

indivíduos que apresentam apenas MCCL e sardas nas dobras cutâneas, com ou sem histórico 

familiar de NF1e nenhum outro critério clínico, o diagnóstico através de exame molecular pode 

ser considerado tanto para auxiliar na identificação de uma doença diferencial quanto para 

confirmar a NF1(1). 

Contudo, sabe-se que o acesso a exames de biologia molecular não está ao alcance de 

toda a população, principalmente quando se fala da realidade brasileira, seja pelo valor elevado 

do exame ou da demora em o conseguir via SUS. De acordo com Legius e colaboradores(1), 

crianças sem acesso aos testes moleculares poderiam ter seu diagnóstico potencialmente 

comprometido. Os pesquisadores referem que em situações em que os testes moleculares não 

estejam disponíveis, o exame clínico seria a única ferramenta de diagnóstico e chamam a 

atenção para o diagnóstico da NF1 em indivíduos sem neurofibromas ou MCCL, pois tais 

achados podem ser sugestivos de outras variantes da neurofibromatose que não a do Tipo 1 ou 

outra doença não relacionada, mas com achados similares(1, 16, 18).  
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2.3 Diagnóstico molecular da Neurofibromatose Tipo 1 

O gene da NF1 (NF1) – localizado no cromossomo 17 banda q11.2 (Figura 3), é 

relativamente complexo. Ele codifica a neurofibromina, uma proteína citoplasmática 

multifuncional, que atua como moduladora da atividade de crescimento e diferenciação das 

células. Possui pelo menos seis diferentes domínios funcionais que estão envolvidos na 

regulação de diversas vias de sinalização. Os testes genéticos no contexto da NF1 são difíceis 

devido à complexidade do gene com seus longos trechos de DNA e devido ao grande número 

de diferentes variantes patogênicas e provavelmente patogênicas da NF1(18). 

Figura 3. Ilustração do cromossomo 17 

 

Nota: Perceba a longa extensão do gene e seus trechos. Complexidade que torna os testes genéticos um desafio 

para a identificação de variantes da NF1. 

Fonte: https://thereaderwiki.com/en/Chromosome_17_(human)  

 

Um teste molecular para a NF1 é fundamental não só para o diagnóstico da doença, mas 

também para avaliar a associação entre uma variante da NF1 e um risco aumentado para 

apresentar uma determinada manifestação mais específica, conforme apresentado por Scala e 

colaboradores(19). O diagnóstico molecular auxilia profissionais de saúde na vigilância sobre as 

correlações genótipo-fenótipo e adoção das estratégias mais adequadas para o manejo dos 

indivíduos afetados. Uma das técnicas moleculares para a investigação da NF1 utiliza a 

Hibridização In Situ por Fluorescência (FISH). Kluwe et al. afirmam que, devido à simplicidade 

e à eficácia do FISH, ele poderia ser considerado como uma etapa de pré-análise de mutação(20). 

No entanto, outros métodos, como o Comparative Genomic Hybridization (array-CGH) e o 

Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA), podem ser adotados. Contudo, a 

tomada de decisão de qual método diagnóstico utilizar precisa levar em conta a realidade de 

cada país e dos centros de pesquisa, ou também de critérios estabelecidos por planos de saúde 

que muitas vezes burocratizam as etapas.  

Um estudo de coorte retrospectivo avaliou as correlações genótipo-fenótipo em 149 

indivíduos com NF1, de modo que encontraram uma forte correlação de variantes da NF1 

associadas a uma maior tendência no desenvolvimento de doenças oncológicas, principalmente 

https://thereaderwiki.com/en/Chromosome_17_(human)
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por gliomas do sistema nervoso central. Os autores também identificaram um efeito sobre o 

sexo na morbimortalidade associado a NF1, em que indivíduos do sexo feminino eram mais 

propensos a possuir dificuldades de aprendizagem e a terem um maior número de 

neurofibromas subcutâneos do que em comparação com os homens(21).  

Na genética, o termo “mosaico” se refere a um indivíduo que tenha dois materiais 

genéticos distintos, mas provenientes do mesmo zigoto.  São descritos três tipos de mosaicismo 

na NF1, a generalizada, segmentar e gonadal.  O mosaicismo generalizado ou segmentar resulta 

em alterações na embriogênese ou uma mutação pós-zigótica, respectivamente. A NF1 

segmentar resulta em células que contêm uma mutação em uma das cópias do gene NF1, mas 

apresentam outras células com as duas cópias do gene NF1 normais, e, de modo geral, não há 

familiares ascendentes afetados pela doença, embora a partir de então exista a probabilidade de 

herança genética caso as células germinativas possuam a mutação(22). 

A NF1 gonadal é a mais rara de todas; ela ocorre quando apenas os gametas são afetados 

pela mutação. De modo geral, suspeita-se dela quando um casal possui dois ou mais filhos com 

a NF1 sem que um dos progenitores apresente as manifestações clínicas da NF1(22). O 

diagnóstico molecular nesse tipo de mosaico é mais difícil, pois a fração do material analisado 

pode não ser aquele que carrega a mutação para a doença.  

Embora os testes genéticos possam facilitar o diagnóstico de NF1 em crianças pequenas 

oligossintomáticas e sem histórico familiar da doença, alguns pais podem se opor aos testes 

genéticos por razões financeiras(1, 18, 23), optando por aguardar até que novos sintomas 

diagnósticos possam (ou não) aparecer(18), o que pode comprometer a intervenção precoce. Os 

testes genéticos também são úteis no aconselhamento genético para progenitores que possuem 

a variante patogênica da doença, principalmente para casais que optam pela fertilização in 

vitro(23). Orientar os familiares para a realização do exame, mesmo que seja um processo de 

espera demorado, tende a ser a melhor opção do que a não realização do teste. 

 

2.4 Principais características fenotípicas da Neurofibromatose Tipo 1 

2.4.1 Manchas café-com-leite 

As MCCL (figura 4) são, frequentemente, o primeiro sinal da doença. Geralmente, 

aumentam de número durante a primeira infância e se estabilizam conforme o decorrer do 

tempo. As MCCL típicas são máculas planas e com hiperpigmentação uniforme, apresentam 

bordas bem regulares e delimitadas. Já as MCCL atípicas são o oposto, apresentam bordas 

irregulares e pigmentação não homogênea e possuem menor incidência nos indivíduos com 
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NF1. No entanto, indivíduos com ambas as formas típicas e atípicas devem ser encaminhados 

para uma avaliação especializada para o diagnóstico da NF1(16, 18). 

Figura 4.  Manchas café-com-leite em individuo com NF1. 

 

Fonte: Moraes et al., 2013(24) 

 Estudos apontam que crianças com idade inferior a 14 meses e que apresentem 

>6MCCL tem um risco elevado para NF1, principalmente se apresentarem a forma típica da 

mancha(16, 18). Contudo, no caso de indivíduos que apresentem somente MCCL, mesmo que em 

quantidades elevadas, o teste molecular para um diagnóstico diferencial é fortemente 

reforçado(1, 18). 

2.4.2 Neurofibromas 

Os neurofibromas cutâneos são os tumores mais comuns na NF1, estando presentes em 

>90% dos pacientes adultos, sendo raros em crianças com idade inferior aos 3 anos(18). São 

lesões que apresentam crescimento lento e com envolvimento de epiderme e derme, comumente 

presentes no final da primeira infância com aumento de número com o avançar da idade do 

indivíduo, tendo seu pico na fase púbere e na gravidez. São tumores histologicamente benignos, 

porém com formas diversas, desde lesões planas até lesões globulares e pedunculadas. Os 

neurofibromas cutâneos são macios e geralmente insensíveis, embora alguns indivíduos 

apresentem queixa de prurido relacionada ao local da lesão. Apesar de serem benignos, 

possuem alto potencial de causar alguma dismorfia, o que gera desconforto físico e emocional, 

contribuindo para uma piora na QV de quem convive com a doença(16).  

Os neurofibromas cutâneos diferem do NFp. O NFp é uma lesão congênita(18) e surge 

em um tecido mais profundo com invasão da derme, normalmente causando desfiguração da 

área afetada.  Histologicamente, são lesões caracterizadas por células tumorais que se espalham 

por múltiplos fascículos do nervo, levando a uma massa difusa de fibras nervosas embebidas 

em uma matriz proteica(16, 18).  
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Costumam causar alguma dismorfia visível a olho nu, embora muito frequentemente 

algumas destas lesões sejam internas e inicialmente assintomáticas, visíveis apenas em exames 

de ressonância magnética, que é considerado o exame padrão ouro para essas manifestações da 

doença. Causam maior morbidade ao indivíduo em comparação com o neurofibroma cutâneo, 

trazendo dor, desfiguração e compressão local, com perda de função do local atingido que vai 

desde pequenos nervos, como locais de maior vitalidade, tais como grandes vasos e vias áreas, 

entre outros. Além disso, apresentam maior propensão a se tornarem tumores malignos – 

principalmente quando os sinais e sintomas deles se exacerbam; por isso, sua distinção é 

importante para o desfecho clínico no indivíduo que convive com a NF1(16). A Figura 5 mostra 

a comparação entre um neurofibroma cutâneo e um NFp.  

Figura 5.  Comparação entre um neurofibroma plexiforme e um neurofibroma cutâneo.  

A B 

Nota: a imagem da esquerda (A) representa uma criança com neurofibroma plexiforme em região da hemiface 

esquerda, onde há um comprometimento extensivo de tecidos e estruturas. Já a imagem da direita (B) é de um 

adulto com neurofibromas cutâneos, onde é possível visualizar as diferentes formas e tamanho das lesões. 

Fonte: adaptado de(5); Moraes et al., 2013(24) 

2.4.3 Máculas Lentiginosas 

As sardas – nome popular para as máculas lentiginosas ou efélides –, no caso da NF1 

(Figura 6), são dispostas nas dobras cutâneas e costumam surgir até os sete anos de idade. São 

relativamente menores que as MCCL e costumam estar presentes em áreas de aposição da pele, 

como na região axilar e inguinal e na região infra-mamária nas mulheres(16). Na primeira 

infância, quando os neurofibromas cutâneos ainda não estão presentes e na ausência de outras 

manifestações da doença, as máculas lentiginosas em conjunto com as MCCL são os achados 

mais frequentes para se levantar a suspeita da NF1 em crianças maiores(16, 18). Contudo, crianças 

menores de 3 anos sem histórico familiar de NF1 e que se apresentam assintomáticas ainda são 

um desafio para o diagnóstico, pois as sardas geralmente estão visíveis apenas após os 3 anos 

de idade(18).  
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Figura 6.  Máculas lentiginosas características da NF1 

A B 

Nota: na imagem da esquerda (A) é possível visualizar uma mancha café-com-leite em conjunto com as efélides, 

onde é possível comparar suas diferenças de tamanho. Já a imagem da direita (B) é de um indivíduo com NF1 e 

que apresenta efélides axiliares. 

Fonte: adaptado de Gonçalves et al., 2019(25) 

2.4.4 Nódulos de Lisch 

Comumente estão presentes entre a faixa etária dos cinco aos 10 anos de idade, estando 

presentes em aproximadamente 70% dos indivíduos acima de 10 anos que convivem com a 

NF1. São nódulos bem delimitados caracterizados por hamartomas melanocíticos na íris e 

variam na coloração; medem aproximadamente 2mm e são visíveis a olho nu. Não impactam a 

visão nem possuem potencial neoplásico(16), mas são altamente específicos no diagnóstico da 

NF1, pois as demais neurofibromatoses não possuem esse achado(18). O acompanhamento 

oftalmológico é fundamental, mesmo que os nódulos de Lisch (figura 7) não estejam presentes, 

para a investigação de outras complicações oftalmológicas da NF1, como o glioma de via 

óptica(16).  

Figura 7.  Nódulo de Lisch em indivíduo com NF1 

 

Fonte: adaptado de Moraes et al., 2013(24) 

2.4.5 Glioma de via óptica  

É o tipo de glioma mais prevalente na NF; cerca de 50% dos pacientes o apresentam de 

forma sintomática, e um terço deles requerem algum tipo de intervenção. Histologicamente, sua 
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grande maioria é classificada como astrocitoma pilocítico de baixo grau, podendo surgir em 

qualquer lugar ao longo do nervo óptico(16). É um tipo de lesão frequentemente diagnosticada 

na infância, quando crianças com idade inferior a seis anos apresentam risco elevado de 

desenvolverem a lesão(18).  Os sintomas, quando presentes, são variados e dependem do local 

onde o tumor está localizado, podendo causar proptose, diminuição da acuidade visual, 

puberdade precoce e, raramente, dor(16, 18). Quando o tratamento for indicado, a Carboplatina é 

a quimioterapia de escolha, podendo ou não ter a Vincristina associado a depender do protocolo 

institucional. Contudo, embora eficaz no controle do crescimento tumoral, raramente a acuidade 

visual afetada é recuperada(16, 26). 

2.5 Seguimento terapêutico no indivíduo com Neurofibromatose Tipo 1 

 É essencial que indivíduos que convivem com a NF1 e desejam ter filhos biológicos 

recebam um aconselhamento genético pré-concepcional para que se possa discutir os riscos de 

herança genética e variabilidade das manifestações da doença. Nesse momento, pode-se avaliar 

a realização de testagem de um embrião gerado por fertilização in vitro, investigando-o para 

uma mutação específica da NF1 antes da transferência uterina. No entanto, para a aplicação 

dessa técnica, é necessário o conhecimento da mutação da NF1 no progenitor afetado(16, 23).  

Tendo em vista a complexidade da doença e suas repercussões, todo indivíduo que 

convive com NF1 deverá seguir com um acompanhamento multiprofissional contínuo, com a 

finalidade de identificar e intervir precocemente as possíveis complicações advindas dela. Com 

isso, quem vive com NF1 e sua rede de apoio acessarão os mais diversos serviços de saúde, 

muitas vezes de maneira frequente e recorrente. Todo esse contexto de saúde-doença, assim 

como o sintoma de viver com uma enfermidade complexa, incurável e com tratamento 

autolimitado, traz certas inferências na vida, causando redução da sua QV(13, 22, 27, 28). 

É fundamental, no acompanhamento de quem vive com NF1, a vigilância do seu 

desenvolvimento neuropsicomotor, bem como educacional, para que possíveis desvios também 

sejam precocemente identificados e intervindos. Problemas psicológicos (tais como depressão 

e ansiedade) também são frequentemente encontrados nas pessoas com NF1, os quais são 

causados tanto pelas manifestações clínicas da NF1 (p. ex., múltiplos neurofibromas) quanto 

pelo prognóstico complexo e imprevisível da enfermidade. Com isso, tais achados representam 

um risco para a saúde e afetam diretamente a sua QV(28). 

Couto e colaboradores(22) discorrem sobre a importância de se abordar a história natural 

e os aspectos clínicos e genéticos da NF1, assim como as necessidades de observações médicas 

regulares e situações de urgências (quadro 1). Os exames complementares devem ser orientados 
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para a clínica e a individualidade de cada paciente, bem como a periodicidade de realização 

destes, sejam eles exames de rotina ou de urgência. O que é primordial é a consulta médica de 

frequência mínima anual, para a identificação e encaminhamento precoce de eventuais 

complicações e evolução da doença. 

Quadro 1. Sinais de alarme terapêutico no indivíduo pediátrico com NF1 

Sinais e sintomas de alarme no lactente, criança ou adolescente com NF1. 

Dor de etiologia desconhecida; 

Neurofibromas que rapidamente alteram seu tamanho, cor e/ou tornam-se doloridos; 

Presença de parestesias; 

Perda de força muscular; 

Incontinência fecal e/ou urinária repentina; 

Alteração de marcha, no equilíbrio ou coordenação; 

Aumento da intensidade ou frequência de cefaleias; 

Exame neurológico anormal; 

Alterações visuais; 

Regressão dos marcos do desenvolvimento neuropsicomotor e/ou regressão das capacidades 

cognitivas; 

Hipertensão arterial súbita e/ou recorrente; 

Desvio significativo do padrão de crescimento esperado de acordo com a idade e o sexo do 

paciente. 

Fonte: adaptado de Couto et al.,2012(22) 

Informar e educar o paciente e sua família é fundamental, principalmente quando se 

trata de uma doença genética de comprometimento complexo. É nesse contexto que o 

letramento em saúde (LS) se faz presente na prática de todo profissional de saúde que atende 

um indivíduo com uma doença complexa. 

 A definição de LS é apresentada pela capacidade que um indivíduo tem de obter, 

processar e compreender as informações e os serviços básicos de saúde. Isso se faz importante 

não só para a tomada de decisão sobre sua saúde e sobre os cuidados médicos que necessita ou 

irá necessitar. Nesse contexto, ele compreende os determinantes individuais e coletivos que 

envolvem a habilidade de comunicação entre o paciente e os profissionais de saúde, assim como 

aspectos culturais de cada um, as complexidades do sistema de saúde no qual este está inserido, 

entre outros(29). 
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 O suporte periódico e social é importante não só para o indivíduo que convive com a 

NF1, mas também para sua família e para as relações intrafamiliares(22).  No Brasil, existem 

diversos centros especializados em doenças raras que fazem acompanhamento dos pacientes e 

seus familiares; no entanto, o país carece de organizações especificas voltadas para o contexto 

da NF1. Ainda assim, destaca-se a Associação Mineira de Apoio às Pessoas com 

Neurofibromatoses (AMANF) e o Centro de Referência em Neurofibromatose, ambos situados 

no estado de Minas Gerais. 

2.6 Tratamento Neurofibromatose Tipo 1 

 Atualmente, o tratamento da NF1 é individualizado de acordo com a complexidade da 

expressão fenotípica da doença em cada indivíduo. De forma geral, a doença não tem cura e 

não possui um tratamento capaz de frear seu desenvolvimento; contudo, é possível tratar e 

intervir em cada uma das suas manifestações, principalmente quando precocemente 

identificadas, trazendo maior QV para quem convive com ela.  

 Em relação aos neurofibromas cutâneos, o tratamento padrão ouro é a sua retirada por 

tratamento cirúrgico. No entanto, uma análise realizada pelo médico e pelo paciente é 

necessária, pois muitos indivíduos apresentam comprometimento extensivo da pele e até 

mesmo múltiplos neurofibromas cutâneos, o que impossibilita a retirada em um único momento 

cirúrgico. Também é importante orientar o paciente que, mesmo com a cirurgia, a lesão pode 

crescer novamente(16) e que eventuais desvios da cicatrização, como os queloides, também 

podem se fazer presentes e trazer um grau de comprometimento estético.   

A indicação cirúrgica no tratamento do NFp é um desafio, dada a extensão e a 

complexidade característica dessa lesão. De modo geral, está indicada quando há um 

comprometimento associado, como dor, dismorfia e comprometimento funcional, com o 

objetivo de recuperar a integridade e restaurar a função. Na prática clínica(16), é comum que 

pacientes com NFp recebam doses de quimioterápicos para a redução tumoral antes da 

ressecção cirúrgica.  

Uma revisão sistemática(27) sobre QV em pessoas com NF1 e NF2 evidenciou uma 

menor QV nas pessoas com algum tipo de neurofibromatose do que nos indivíduos controle 

(hígidos), achado reforçado pela metanálise realizada. Nesse estudo, chama atenção que os 

adultos com algum tipo de neurofibromatose apresentavam uma menor QV quando comparado 

aos infantes com a doença. Com isso, concluem que a NF impacta o bem-estar da pessoa, visto 

que ela pode afetar o funcionamento físico, emocional e o cognitivo do quem convive com a 
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doença. Os autores chamam a atenção pelo baixo número de pesquisas com crianças que vivem 

com NF(27). 

 Evidencia-se a necessidade de estimular mais e novas pesquisas sobre a temática no 

público pediátrico. Além disso, a incorporação de tratamentos já validados, como nos casos de 

NFp, tanto no sistema privado quanto no SUS, devem ser estimulados, visto que eles poderiam 

auxiliar quem vive com a doença a ter uma maior QV(4). Tratamentos como o Selumetinib 

reforçam que investir em formas de tratar a doença melhoram não só os sinais e sintomas dela, 

mas trazem maior QV aos indivíduos. Eles adquirem maior autonomia ao se deparar com a 

melhora dos sintomas da doença e dos aspectos da aparência física que muitas vezes são os que 

mais impactam a QV(4, 30, 31). 

Em relação ao prognóstico da doença, estudos trazem que indivíduos com NF1 possuem 

uma expectativa de vida reduzida entre 10 e 15 anos e que tumores malignos são a causa mais 

comum de morte precoce. Além disso, pessoas com NF1 apresentam um risco cinco vezes 

maior de desenvolver algum tipo de câncer e um risco ainda maior de desenvolver alguma 

malignidade neurológica quando comparados com o risco da população geral(26). Contudo, um 

acompanhamento médico regular tem o potencial de identificar precocemente os efeitos 

deletérios da doença, promovendo uma intervenção precoce. Atualmente, sabe-se que 

intervenções quando são realizadas na fase inicial das alterações tendem a apresentar melhores 

taxas de eficácia no tratamento.  

 Nesse sentido, em relação à NF1, enquanto uma doença multissistêmica e com risco de 

vida, uma abordagem multiprofissional facilitará um melhor prognóstico para o tratamento e 

acompanhamento dessa condição(26). Com isso, é importante que demais profissionais da saúde 

tenham maior conhecimento sobre a NF1, ressaltando o papel do enfermeiro na educação e 

promoção em saúde dessa população.  

2.7 Instrumentos de mensuração da Qualidade de Vida no contexto da Neurofibromatose Tipo 

1  

Burden of Neurofibromatosis (BoN) 

O questionário Burden of Neurofibromatosis (BoN)(32) avalia o impacto que a NF1 gera 

nas atividades da vida diária do indivíduo, além da sua autopercepção de QV. É um questionário 

autoaplicável estruturado em um formato de perguntas e respostas, dispostas em uma escala do 

tipo Likert, de seis pontos, sendo “nunca” (0), “raramente” (1), “às vezes” (2), “frequentemente” 

(3), “muito frequentemente” (4) e “constantemente” (5).  Em casos de dados faltantes, os 

autores os consideraram como “não aplicável” (0). Nesse questionário, os indivíduos 
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respondem as perguntas pensando nos seus 30 dias anteriores. Ele é composto por 15 itens 

dispostos em quatro dimensões. O BoN é expresso como uma pontuação total entre 0 e 75, 

sendo que 0 representa nenhum impacto e 75, o maior possível impacto. A pontuação total é 

obtida somando as pontuações para cada uma das 15 questões. Embora tenha sido desenvolvido 

para adultos com NF1, adolescentes acima de 15 anos puderam responder ao questionário e 

tiveram a opção de indicar “não preocupado” para questões não aplicáveis(32). O questionário 

ainda não foi validado transculturamente para o português brasileiro. 

Impact of NF1 on Quality of Life 

O questionário Impact of NF1 on Quality of Life (INF1-QOL) foi desenvolvido como 

ferramenta de avaliação de QV para a prática clínica e para ensaios clínicos, além de ser um 

instrumento que possibilita avaliar o impacto do diagnóstico da NF1 no indivíduo, ambos para 

a faixa etária >18 anos.  É composto por 14 dimensões (D) com 4 opções de resposta cada, que 

pontuam de 0 a 3, sendo 0 sintomas/sinais de menor gravidade/impacto e 3 os de maior 

gravidade/impacto.  A pontuação total é obtida somando as pontuações para cada uma das 14 

dimensões, onde quanto maior a pontuação maior é o impacto na QV do indivíduo(33). O 

questionário ainda não foi validado transculturamente para o português brasileiro. 

PedsQLTM Neurofibromatosis Module 

 O PedsQLTM Neurofibromatosis Module (PedsQLTM NF) foi desenvolvido com o 

objetivo de entregar um questionário específico tanto para a análise da autopercepção QV de 

crianças, adolescentes e jovens adultos com NF1 quanto para a análise da percepção dos pais 

sobre a QV do filho com NF.  Possui a versão aguda (últimos sete dias) e a versão padrão 

(últimos 30 dias), ambos com questionários adaptados para crianças pequenas (5-7 anos), 

crianças (8-12 anos), adolescentes (13-18 anos), jovens adultos (18-25 anos), além das versões 

para a percepção dos pais sobre a qualidade de vida para cada um dos agrupamentos etários 

anteriormente citados(34, 35). 

Ambos os questionários, versão aguda e versão padrão, possuem 104 questões divididas 

em 15 dimensões, onde as asserções são dispostas em uma escala do tipo Likert (0 = nunca, 1 

= quase nunca, 2 = algumas vezes, 3 = muitas vezes, 4 = quase sempre), com exceção para o 

questionário de crianças pequenas, onde é respondido com auxílio de uma escala de faces que 

após é convertida para uma escala Likert (0 = nunca, 2 = algumas vezes, 4 = quase sempre) com 

base em. Para a análise, os valores são transformados em escores (0 = 100, 1 = 75, 2 = 50, 3 = 

25, 4 = 0), os quais geram médias. De acordo com os autores, quanto maior o escore/média 



31 
 

 

(mais prox. 100) maior é a qualidade de vida do paciente e maior é a percepção da qualidade 

de vida do paciente sob a ótica dos pais(34, 35). O PedsQLTM NF já foi traduzido 

transculturalmente para alguns países, dentre eles o Brasil(36). 
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3 JUSTIFICATIVA 

 Em meados de 2012, por motivos de saúde, eu me deparei com o estudo 

“Neurofibromatose tipo 1: mais comum e grave do que se imagina”(37), em que os autores 

refletem que os resultados da pesquisa vão de encontro ao conceito tradicional de que a NF1 é 

uma doença benigna, chamando atenção para as diversas repercussões que ela infere sobre o 

indivíduo. O estudo referido foi publicado em 2009, e, mesmo assim, em 2020 – 11 anos após, 

eu me formava na graduação de Enfermagem sem nunca ter visto a doença em sala de aula. 

Desde a publicação do estudo em 2009, o diagnóstico da doença evoluiu bastante, não somente 

pelo avanço tecnológico na realização dos exames médicos como um todo, mas também por 

melhores definições de o que é a NF1 e seus critérios diagnósticos(1).  

Carecem os estudos que mitigam o fenômeno da QV nessa população, sobretudo na 

realidade brasileira. Entender o impacto que a QV exerce sobre o indivíduo é particularmente 

importante, pois auxilia que profissionais de saúde como um todo identifiquem formas de 

planejar um cuidado em saúde voltado para a individualidade de cada pessoa, aumentando sua 

autonomia frente ao processo de saúde e doença, proporcionando melhores desfechos no 

autocuidado e na adesão ao acompanhamento contínuo, que é de extrema importância para 

quem vive com NF1.  

4 OBJETIVO(S) 

4.1 Objetivo geral 

 Mapear os conceitos e achados acerca da QV de crianças, adolescentes e adultos jovens 

que convivem com NF1. 

4.2 Objetivos específicos 

✓ Desenvolver material educativo para famílias de pacientes com NF1 e para indivíduos 

com maior compreensão que convivem com a NF1; 

✓ Identificar as limitações, fragilidades e potencialidades acerca da QV de crianças, 

adolescentes e adultos jovens que convivem com NF1; 

✓ Identificar o nível de qualidade dos estudos sobre QV com crianças, adolescentes e 

adultos jovens que convivem com NF1; 

✓ Revisitar os atuais critérios diagnósticos da NF1 de acordo com a literatura 

internacional. 
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5 QUESTÕES DE PESQUISA 

 Como a QV de crianças, adolescentes e adultos jovens que convivem com NF1 vem 

sendo trabalhada no Brasil e no mundo? 

6 CONSIDERAÇÕES ÉTICAS 

O estudo matricial desta pesquisa foi aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa (CEP) 

da Irmandade Santa Casa de Misericórdia de Porto Alegre (Anexo A) sob CAAE nº 

65440322.0.0000.5335 e registrado na Comissão de Pesquisa (ComPesq) da Universidade 

Federal de Ciências da Saúde de Porto Alegre (Anexo B). Os pesquisadores garantem que as 

resoluções nº 466, de 12 de dezembro de 2012, e da Lei nº 13.709/2018, de agosto de 2018, 

foram seguidas. 



34 
 

 

7 PRODUTOS 

Compõem, como resultados desta pesquisa, três artigos científicos já publicados, 

desenvolvidos de acordo com os objetivos do estudo. As respectivas produções estão 

organizadas no Quadro 2. 

Quadro 2. Organização da produção cientifica gerada pelo estudo 

Artigo Periódico 
Qualis 

Medicina II 
Anexo 

Quality of Life of Type 1 Neurofibromatosis 

Patients: A Scoping Review Protocol(28) 

Online Braz J 

Nurs 
B1 C 

Qualidade de vida de crianças adolescentes e 

adultos jovens com neurofibromatose tipo 1: 

revisão de escopo(38) 

Cien Saude Colet A1 D1, E2 

Letramento em saúde: folder educativo para 

pacientes pediátricos com neurofibromatose 

tipo1(39) 

Rev. Soc. Bras. 

Enferm. Ped 
B4 F 

Legenda: ¹Anexo da carta de aceite de publicação.  2 O artigo se encontra em fase de editoração, 

e a parte textual da publicação ahed of print pode ser consultada no anexo E (figuras e imagens 

não divulgadas, aguardando processo de publicação final). 
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8 CONCLUSÕES 

Com este trabalho, concluímos que a NF1 afeta, de fato, a QV de quem convive com a 

doença, visto que ela é complexa e apresenta manifestações variadas e imprevisíveis. Nesse 

contexto, são necessários estudos que envolvam a realidade de diversos países, para a melhor 

compreensão da dimensão da NF1 na vida diária do afetado, assim como pesquisas de 

intervenções voltadas para a melhoria da QV dessas pessoas.  

Assim, estudos baseados no LS dessa população são necessários a fim de identificar 

quais lacunas de conhecimento esses indivíduos apresentam, bem como melhorar a forma como 

eles se comunicam em saúde, visto que que são um público que frequentemente acessa os mais 

variados serviços e níveis de saúde. Emponderá-los sobre sua doença pode trazer maior 

sensação de autonomia de decisão para o seu tratamento, além de um maior conhecimento sobre 

sua doença, permitindo que se expressem e melhor compreendam a dimensão de ser uma pessoa 

que vive com NF1. Assim, o LS, a QV e o impacto da doença na família são fatores primordiais 

para melhorar a adesão desses pacientes no acompanhamento, evitando possíveis complicações.  
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ANEXOS 

ANEXO A – Parecer de aprovação do CEP da ISCMPA 
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ANEXO B – Atestado de registro na ComPesq da UFCSPA  
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ANEXO C – Artigo 1: Quality of Life of Type 1 Neurofibromatosis Patients: A Scoping 

Review Protocol 
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ANEXO D – Carta de aceite do artigo intitulado: “Qualidade de vida de crianças adolescentes 

e adultos jovens com neurofibromatose tipo 1: revisão de escopo”  
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ANEXO E – Parte textual ahead of print do artigo 2: “Qualidade de vida de crianças 

adolescentes e adultos jovens com neurofibromatose tipo 1: revisão de escopo” aceito para 

publicação na revista Ciência e Saúde Coletiva 
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Resumo 

Introdução: A Neurofibromatose Tipo 1 é uma facomatose que apresenta um padrão de 

herança autossômica dominante. A expressão da doença, bem como as suas complicações, é 

variável. Objetivo: Mapear os conceitos e achados acerca da qualidade de vida de crianças, 

adolescentes e jovens adultos com Neurofibromatose Tipo 1 e identificar as limitações acerca 

do tema na literatura atual. Método: Trata-se de uma de revisão da literatura do tipo Scooping 

Review estruturada de acordo com o Preferred Reporting Items for Systematic review and Meta-

Analysis Protocols.  As bases de dados consultadas foram PubMed/MEDLINE, EMBASE, Web 

of Science, Lilacs, CINAHL, Open Grey e Google Scholar. Os estudos foram selecionados e 

analisados quanto a sua qualidade, utilizando o questionário “Checklist for Analytical Cross 

Sectional Studies”. Resultados: 39 registros foram selecionados para avaliação de 

elegibilidade por dois pesquisadores distintos; destes, oito foram incluídos na revisão por 

estarem de acordo com os critérios de inclusão estabelecidos. Conclusão: A Neurofibromatose 

Tipo 1 é uma doença complexa com ampla comorbidade, o que compromete diretamente a 

qualidade de vida de seus indivíduos. Estudos de intervenção para uma melhor abordagem dessa 

dimensão se fazem necessários, a fim de melhorar a qualidade de vida. 

Palavras-chave: Qualidade de Vida; Neurofibromatose 1; Pediatria; Genética Médica; Revisão 

Abstract 

Introduction: Neurofibromatosis Type 1 is a phakomatosis that presents an autosomal 

dominant inheritance pattern. The expression of the disease, as well as its complications, is 

variable. Objective: To map the concepts and findings about the quality of life of children, 

adolescents and young adults with Type 1 Neurofibromatosis and identify the limitations on the 

topic in current literature. Method: This is a Scooping Review literature review structured in 

accordance with the Preferred Reporting Items for Systematic review and Meta-Analysis 

Protocols. The databases consulted were PubMed/MEDLINE, EMBASE, Web of Science, 
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Lilacs, CINAHL, Open Gray and Google Scholar. The studies were selected and analyzed for 

their quality, using the “Checklist for Analytical Cross-Sectional Studies” questionnaire. 

Results: 39 records were selected for eligibility assessment by two different researchers; Of 

these, eight were included in the review because they met the established inclusion criteria. 

Conclusion: Neurofibromatosis Type 1 is a complex disease with extensive comorbidity, which 

directly compromises the quality of life of individuals. Intervention studies to better approach 

this dimension are necessary in order to improve quality of life. 

Keywords: Quality of Life; Neurofibromatosis 1; Pediatrics; Genetics, Medical; Review 

INTRODUÇÃO 

A Neurofibromatose Tipo 1 (NF1) é uma facomatose sistêmica que apresenta um padrão 

de herança autossômica dominante. A doença é caracterizada por múltiplas manchas café-com-

leite (MCCL), máculas lentiginosas nas dobras cutâneas – popularmente chamado de sardas –, 

neurofibromas, dificuldade de aprendizagem, entre outras complicações com gravidade e 

complexidade variadas1. A expressão da doença, bem como as suas diversas complicações, é 

variável, inclusive em indivíduos dentro de uma mesma família1,2. 

Dados apresentados pelo United Kingdom Neurofibromatosis Association Clinical 

Advisory Board estimam que a incidência da NF1 esteja entre 1:2.500 a 1:3.000, sem diferença 

estatística em relação ao predomínio da doença sobre determinadas populações e sexo. Em 

relação à herança genética da doença, cada filho de um indivíduo com NF1 tem 50% de chance 

de herdar a variante causadora da doença, sendo sua manifestação próxima de 100%. Sendo 

assim, uma criança que herda uma variante causadora de NF1 irá desenvolver algumas 

características fenotípicas dela, que podem variar dentro de uma mesma família2. 

Indiferentemente da forma através da qual a enfermidade é adquirida, por mutação nova 

ou herdada, seu diagnóstico é predominantemente clínico, tendo como bases critérios 

diagnósticos bem estabelecidos, através de um consenso internacional de 20211. Com isso, uma 
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anamnese e exame físico adequados tendem a ser suficientes para o diagnóstico da NF1. 

Contudo, exames complementares se fazem necessários não só para avaliar o grau de 

comprometimento do indivíduo, mas também para o diagnóstico precoce e o acompanhamento 

das complicações inerentes a doença1,2.  

Ademais, os critérios de diagnóstico clínico têm baixa sensibilidade em crianças, uma 

vez que os sinais da NF1 aparecem progressivamente ao longo do tempo. Sendo assim, para 

aumentar a taxa de diagnóstico na faixa etária abaixo de sete anos e nos indivíduos que 

apresentam apenas MCCL e sardas nas dobras cutâneas, com ou sem histórico familiar de NF1 

e nenhum outro critério clínico, o diagnóstico através de exame molecular pode ser considerado 

tanto para auxiliar na identificação de uma doença diferencial quanto para confirmar a NF11. 

De acordo com o último consenso, suspeita-se de NF1 quando o indivíduo apresenta as 

manifestações clínicas1 dispostas nos tópicos a seguir: 

• Os critérios diagnósticos (A) compreendem um indivíduo que não tem um dos pais 

diagnosticados com NF1 se dois ou mais dos seguintes achados estiverem presentes: 

✓ 6 ou mais MCCL com mais de 5mm de diâmetro em indivíduos pré-púbere ou 

>15mm em indivíduos pós-púberes; 

✓ máculas lentiginosas na região axilar ou inguinal; 

✓ ≥ 2 neurofibromas de qualquer tipo, OU 1 neurofibroma plexiforme (NFp); 

✓ Glioma de via óptica; 

✓ ≥ 2 nódulos de Lisch ou ≥ anormalidades coroidais; 

✓ Lesão óssea distinta, como displasia esfenoidal, arqueamento ântero-lateral da 

tíbia ou pseudoartrose de um osso longo; 

✓ Variante patogênica heterozigótica da NF1 com uma fração alélica variante de 

50% em tecido aparentemente normal, como glóbulos brancos. 

• Um filho de um dos pais que atende aos critérios diagnósticos especificados em A 
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merece um diagnóstico de NF1 se um ou mais dos critérios em A estiverem presentes. 

Hodiernamente, sabe-se que um teste molecular negativo para NF1 não exclui o 

diagnóstico da doença, tendo em vista que alguns indivíduos apresentam suas manifestações 

características, mas não uma variante patogênica da NF1 detectável. Outro ponto é que muitas 

das características clínicas da doença aumentam com a idade do indivíduo, fazendo com que 

alguns sejam diagnosticados quando adultos1-3. 

 O acompanhamento multiprofissional é necessário aos que convivem com NF1, tendo 

em vista que a enfermidade não tem uma cura. As consultas periódicas, com uma frequência a 

ser definida conforme a gravidade dos achados em cada caso, são necessárias para a 

identificação e a intervenção precoce de complicações que possam surgir no percurso da 

doença.  

Ainda que perspectivas de tratamento estejam acompanhando os avanços da ciência, o 

considerado padrão ouro para a retirada de neurofibromas ainda é através de procedimento 

cirúrgico, sendo este recomendado quando os neurofibromas causam dor, afetam a vida diária 

do indivíduo e/ou trazem prejuízos estéticos para ele. Contudo, indivíduos com NFp contam 

com um novo medicamento cujo princípio ativo é o Selumetinib. Trata-se de um medicamento 

que atua como inibidor da metiletilcetona (MEK), bloqueando certas proteínas envolvidas no 

crescimento de células tumorais. Foi feito um ensaio clínico de fase 2 com crianças que 

apresentavam NFp inoperável, as quais receberam o medicamento; após 1 ano, constatou-se 

melhora significativa no tamanho do tumor, bem como uma redução da dor local e de outras 

queixas e sintomas associados4. O medicamento em questão é aprovado pela Agência Nacional 

de Saúde (ANVISA), porém ainda não está incorporado ao rol do Sistema Único de Saúde 

(SUS) brasileiro. 

 Outro ponto fundamental no acompanhamento de quem vive com NF1 é a vigilância do 

seu desenvolvimento neuropsicomotor, bem como educacional, para que possíveis desvios 
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também sejam precocemente identificados e intervindos. Problemas psicológicos (tais como 

depressão e ansiedade) também são frequentemente encontrados nas pessoas com NF1, os quais 

são causados tanto pelas manifestações clínicas da NF1 (p.ex., múltiplos neurofibromas) quanto 

pelo prognóstico complexo e imprevisível da enfermidade. Com isso, tais achados representam 

um risco para a saúde, visto que afetam diretamente a sua qualidade de vida (QV). 

O conceito de QV é antigo, apresentado pela Organização Mundial de Saúde em meados 

de 1998 e designando a “percepção do indivíduo de sua posição na vida no contexto da cultura 

e do sistema de valores nos quais ele vive, considerando seus objetivos, expectativas, padrões 

e preocupações” 5. No atendimento multiprofissional em saúde e suas variantes, o interesse no 

conceito de QV vem aumentando desde então, dada a influência não só das políticas de atenção 

em saúde, mas também das práticas e dos protocolos assistenciais, visto que o processo saúde 

e doença, assim como o manejo da QV, são complexos, dinâmicos e multifatoriais 6.  

Uma revisão sistemática7 sobre QV em pessoas com NF1 e Neurofibromatose Tipo 2 

(NF2) evidenciou uma menor QV nas pessoas com algum tipo de neurofibromatose do que nos 

indivíduos controle, dado reforçado pela metanálise realizada, sendo que os adultos com 

neurofibromatose (NF) apresentavam uma menor QV quando comparado aos infantes. Conclui-

se, a partir disso, que a NF impacta o bem-estar da pessoa, visto que pode afetar o 

funcionamento físico, emocional e cognitivo do quem convive com a doença. Os autores 

chamam a atenção pelo baixo número de pesquisas com crianças que vivem com NF7. Isso 

evidencia a necessidade de estimular mais e novas pesquisas na temática. Além disso, a 

incorporação de tratamentos já validados, como nos casos de NFp, tanto no sistema privado 

quanto no SUS, poderia auxiliar quem vive com a doença a ter uma maior QV4. 

Tendo em vista a complexidade da doença e suas repercussões, todo indivíduo que 

convive com NF1 deverá seguir com um acompanhamento multiprofissional contínuo, com a 

finalidade de identificar e intervir precocemente as possíveis complicações advindas da doença. 
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Com isso, tanto quem vive com NF1 quanto sua rede de apoio acessarão os mais diversos 

serviços de saúde, muitas vezes de maneira frequente e recorrente. Todo esse contexto de saúde-

doença, assim como o sintoma de viver com uma enfermidade complexa, incurável e com 

tratamento autolimitado, traz certas inferências na vida, causando redução da sua QV6-8. Sendo 

assim, o objetivo desta revisão de escopo (scope review: SR) é mapear os conceitos e achados 

acerca da QV de crianças, adolescentes e adultos jovens com NF1 e identificar as limitações 

acerca do tema na literatura atual. 

MÉTODO 

Trata-se de uma de revisão da literatura do tipo SR. As SR são usadas para delinear os 

principais conceitos que sustentam e norteiam um determinado campo de pesquisa, assim como 

esclarecer as definições de trabalho e limites conceituais de um determinado tópico9. Os estudos 

de SR vem ganhando espaço na literatura, tendo alto potencial para contribuir para fortalecer 

tanto os profissionais em suas práticas clínicas quanto os pesquisadores na produção de novas 

pesquisas10. 

A presente SR está estruturada de acordo com o Preferred Reporting Items for 

Systematic review and Meta-Analysis Protocols (PRISMA-P)11. O PRISMA-P é um checklist 

para guiar a formulação de um protocolo de revisão sistemática, em que seus conceitos gerais 

podem ser adotados para a elaboração de uma revisão de escopo, a fim de garantir um maior 

rigor metodológico. 

Protocolo e registro 

A SR foi conduzida de acordo com as orientações do Joanna Briggs Institute (JBI)9; 

posteriormente, os resultados foram estruturados de acordo com o check-list Preferred 

Reporting Items for Systematic reviews and Meta-Analyses extension for Scoping Reviews 

(PRISMA-ScR)12. O protocolo desta SR foi registrado na plataforma Open Science Framework 

sob registro osf.io/vcqdx13 e publicado na revista Online Brazilian Journal of Nursing8. 
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Pergunta de Pesquisa 

Na formulação da questão de pesquisa, utilizou-se o mnemônico PCC, onde P se refere 

à População (crianças, adolescentes e adultos jovens), C se refere ao Conceito (QV) e C se 

refere ao Contexto (Ter NF1). A questão norteadora da pesquisa foi: Como a QV de crianças, 

adolescentes e adultos jovens com NF1 vem sendo trabalhadas no Brasil e no mundo? 

Critérios de Inclusão 

População 

Serão incluídos estudos realizados com crianças, adolescentes e jovens adultos, com 

faixa etária dos cinco aos 25 anos de idade e com NF1. 

Conceito 

Os estudos que abordem como tema central a análise da QV, independentemente de 

como esta é abordada, tratada e analisada. 

Contexto 

Esta revisão está contextualizada com indivíduos que têm NF1. 

Tipos de fonte de evidência 

De acordo com a metodologia JBI, uma SR possui um escopo de pesquisa amplo e com 

critérios menos restritivos. Seguindo o protocolo, foram utilizados dados de diversas fontes de 

evidência, com os mais variados desenhos de estudo9.  

Estratégia de busca 

A partir do mnemônico PCC, as estratégias de busca foram construídas através dos 

Decs/Mesh Terms nos idiomas português, inglês e espanhol. A estratégia de busca está 

sistematizada no quadro 1. 

Quadro 1 – Sistematização da estratégia de busca 

Elemento ilustrativo não liberado para divulgação, aguardando publicação final. 
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Critérios de elegibilidade  

As bases de onde os dados foram coletados foram PubMed/MEDLINE, EMBASE, Web 

of Science, Lilacs e CINAHL. Na busca da literatura cinzenta, utilizou-se as bases de dados 

Open Grey e Google Scholar. Foram considerados elegíveis os estudos nos idiomas português, 

inglês e espanhol publicados no período de janeiro de 2018 a junho de 2023, mês em que os 

estudos foram coletados. Cabe apontar que, na base de dados PubMed, a busca pelos metadados 

levou em consideração a data de inserção nela. Com isso, um artigo publicado em 2017 e 

inserido nas bases de dados em 2018 foi encontrado no momento da busca e por isso entrou na 

pesquisa. Estão incluídos nesta SR artigos completos publicados, preprint, manuais on-line, 

dissertações e teses.  

Seleção dos estudos  

Após a busca nas bases de dados, todas as etapas de seleção dos estudos elegíveis 

ocorreram de forma sistemática, aos pares, de forma independente e cegada, conforme 

recomendação do JBI9, através da ferramenta Rayyan. As divergências encontradas foram 

solucionadas por um terceiro revisor. O processo de inclusão dos estudos foi sistematizado e 

ocorreu de acordo com o Checklist PRISMA14, sendo apresentado na Figura 1. 

Figura 1 – Fluxograma de seleção de estudos elegíveis 

Elemento ilustrativo não liberado para divulgação, aguardando publicação final. 

Na primeira etapa, os estudos encontrados passaram por uma análise para identificação 

de duplicatas, as quais foram registradas e excluídas. A segunda etapa de seleção de estudos 

elegíveis seguiu com a leitura do título e resumo de todos os materiais encontrados, a fim de 

identificar aqueles que estão de acordo com os critérios de inclusão e exclusão. Foi realizada 

por um pesquisador treinado com as normas deste protocolo. A seleção foi conduzida pela 

ferramenta Rayyan e, em caso de dúvidas, o manuscrito foi automaticamente incluído para a 

terceira etapa de seleção.  
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A terceira etapa de seleção de estudos elegíveis consistiu na leitura na íntegra de todos 

os manuscritos triados na fase anterior. Foi conduzida de forma cega por dois pesquisadores 

distintos, sendo que um terceiro revisor teve a tarefa de decidir manter ou excluir os estudos 

que geraram divergências. Os manuscritos que atenderam ao objetivo e aos critérios de inclusão 

tiveram seus dados extraídos. 

A síntese dos dados referente aos manuscritos selecionados está apresentada de forma a 

proporcionar ao leitor uma visão robusta, atualizada e sistematizada sobre a QV de crianças, 

adolescentes e jovens adultos com NF1. Para tanto, foi elaborado um quadro sinóptico (Quadro 

2). A discussão dos resultados encontrados está interrelacionada de forma narrativa, com o 

intuito de elucidar os enfoques teóricos e metodológicos do tema de pesquisa.   

Os estudos foram selecionados e analisados quanto a sua qualidade utilizando o 

questionário Checklist for Analytical Cross Sectional Studies elaborado pela JBI15. Em cada 

estudo, foram avaliados os sujeitos e ambientes, bem como se a exposição foi medida de forma 

válida e confiável, se os critérios e medições da condição foram corretos, se identificaram-se 

fatores de confusão, se informaram estratégias para lidar com esses fatores, se os resultados 

foram medidos de forma válida e confiável e se foi usada análise estatística apropriada. Estudos 

que apresentassem acima de 90% de presença desses itens foram considerados de alta 

qualidade16.  Para gerar o gráfico da avaliação da qualidade e risco de viés, utilizou-se a 

ferramenta Robvis Online17, adaptando a avaliação da qualidade de acordo com as 

recomendações da JBI15,16. 

RESULTADOS 

Ao todo, 39 registros foram selecionados para avaliação de elegibilidade por dois 

pesquisadores distintos, atingindo uma taxa de concordância de decisão de 89,7% (n=35 

registros) e tendo 10,3% (n=4 registros) conflito de decisão. Os manuscritos em conflito foram 
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encaminhados para decisão por um terceiro avaliador, que optou pela exclusão de 75% (n= 3 

registros) destes. Ao final, 20,5% (n= 8 registros) foram incluídos por estarem de acordo com  

as normas desta RS. Os artigos incluídos podem ser consultados no Quadro 2. 

 Quadro 2 – Síntese dos manuscritos incluídos para análise. 

Elemento ilustrativo não liberado para divulgação, aguardando publicação final. 

 

O Quadro 3 apresenta um gráfico de sinaleira com a síntese da avaliação da qualidade 

da evidência de cada um dos estudos selecionados. Apenas um estudo24 (12,5%) não apresentou 

informações suficientes para que todas as perguntas do checklist da JBI fossem respondidas, 

não atingindo, portanto, qualidade elevada de evidência. 

Quadro 3.  Síntese da avaliação da qualidade da evidência dos estudos selecionados. 

Elemento ilustrativo não liberado para divulgação, aguardando publicação final. 

 A Figura 2 representa uma síntese geral da avaliação da qualidade de evidência de todos 

os artigos selecionados. 

Figura 2 – Gráfico de barras ponderadas com a síntese da avaliação geral da qualidade da 

evidência dos manuscritos selecionados no estudo. 

Elemento ilustrativo não liberado para divulgação, aguardando publicação final. 

DISCUSSÃO 

Um olhar sobre a QV de crianças, adolescentes e adultos jovens saudáveis versus aos seus 

pares com NF1 

 O Pediatric Quality of Life InventoryTM (PedsQLTM) Generic Scores é um 

questionário para avaliação geral da QV de crianças, adolescentes e adultos jovens26,27. Ele 

possui três versões, sendo elas: cinco aos sete anos, oito aos 13 anos, 14 aos 17 anos e 18 aos 

25 anos, com modelo para a autoavaliação do indivíduo e o relato dos pais. Possui asserções 

que são dispostas em quatro subescalas (saúde física, estado emocional, vida social e atividades 

escolares) em escala do tipo Likert (0 = nunca, 1 = quase nunca, 2 = algumas vezes, 3 = muitas 
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vezes, 4 = quase sempre). Para a análise, os valores são transformados em escores (0 = 100, 1 

= 75, 2 = 50, 3 = 25, 4 = 0), os quais geram médias. De acordo com os autores, quanto maior a 

média (mais prox. 100), maior é a QV. Os valores são apresentados por sua média e desvio 

padrão26,27. 

 Cipolletta e cols., na Itália18, aplicaram o PedsQLTM Generic Scores em 120 

crianças, adolescentes e jovens adultos, sendo 60 destes com NF1 e 60 saudáveis. No estudo de 

Cipolletta e cols.18, constatou-se que, em todos os domínios do PedsQLTM Generic Scores, os 

indivíduos que vivem com NF1 alcançaram pontuações mais baixas quando comparados à 

população do estudo sem NF1. Em termos de pontuações, os participantes com NF1 e saudáveis 

pontuaram, respectivamente: domínio saúde física (76.12±15.11, 86.20±10.78), domínio saúde 

emocional (72.00±18.55, 79.90±14.83), domínio vida social (78.58±20.26, 92.67±10.43), 

subescala atividades escolares (69.38±17.01, 79.33±17.09).  

Especificidades da QV na NF1 

 A NF1, por se tratar de uma doença com múltiplas implicações, acaba interferindo na 

QV de seus indivíduos afetados. Questionários genéricos como o PedsQLTM Generic Scores26,27 

acabam não sendo suficientes para a magnitude do problema, fazendo com que pesquisadores 

desenvolvessem versões específicas para NF1.   

 O PedsQLTM Neurofibromatosis Module (PedsQLTM NF) foi desenvolvido com o 

objetivo de entregar um questionário específico tanto para a análise da QV de crianças, 

adolescentes e jovens adultos NF1 quanto para a análise da percepção dos pais sobre a QV do 

filho com NF120,21. O PedsQLTM NF já foi traduzido transculturalmente para alguns países, 

dentre eles o Brasil25. 

 Outros questionários que também podem ser utilizados para mensurar a QV de quem 

vive com NF1 são os instrumentos Burden of Neurofibromatosis (BoN)28 e o Impact of NF1 on 

Quality of Life (INF1-QOL)29. Ambos foram desenvolvidos para pessoas adultas que vivem 
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com NF1, com o objetivo de mensurar o impacto da doença28 para quem convive com ela e 

como medida de QV para ensaios clínicos e intervenções terapeuticas29. 

O papel da família na QV de seus filhos com NF1 

 Evidencia-se a importância de estudos que investiguem a percepção dos pais frente à 

QV de seus filhos com NF120. Análises comparativas do autorrelato do indivíduo com NF1e da 

percepção de seu responsável podem ser úteis ao se traçar estratégias de enfrentamento da 

doença, com intervenções específicas para o aumento da sua QV. Envolver os pais em 

intervenções pode ser benéfico não só sobre a QV de seus filhos, mas também sobre sua própria 

QV20, 21, 23.  

Comunicação e Letramento em Saúde como preditores para a redução da QV na NF1 

Letramento em saúde (LS) é a capacidade do indivíduo de obter, processar e 

compreender as informações e os serviços básicos de saúde. Isso se faz importante para a 

tomada de decisão tanto sobre sua saúde quanto sobre os cuidados médicos que necessita ou irá 

necessitar. Para tanto, o LS compreende os determinantes individuais e sistêmicos que 

envolvem a habilidade de comunicação entre o paciente e os profissionais de saúde, assim como 

aspectos culturais de cada indivíduo, as complexidades do sistema de saúde no qual este está 

inserido, entre outros30. 

 Uma pesquisa com 305 crianças, adolescentes e jovens adultos com NF1 utilizando o 

PedsQLTM Generic Scores e o PedsQLTM NF evidenciou menores escores de QV em crianças 

dos cinco aos sete anos no domínio “dificuldades de fala”; para as faixas etárias dos oito aos 12 

anos e 18 aos 25 anos, ambas no “domínio comunicação em saúde”22. Nesse sentido, problemas 

de aprendizagem também foram elencados como fatores relacionados na redução da QV em 

escolares com NF124.  Há, na literatura, materiais desenvolvidos pensados para a educação em 
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saúde de indivíduos que vivem com NF131,32, e investir em sua disseminação pode ser um fator 

auxiliar para o LS desta população com consequente aumento da sua QV. 

Considerações sobre a QV de indivíduos que vivem com NF1 

 A QV de crianças, adolescentes e adultos jovens com NF1 é reduzida18-24, e entender a 

complexidade da doença sobre o indivíduo afetado é necessário. Uma pesquisa17 aponta que a 

presença das malformações ligadas à doença e os problemas cognitivos associados não 

poderiam causar, por si só, uma redução na QV. A pesquisa evidenciou que a presença de 

ansiedade e sintomas depressivos em relação à doença apresentaram uma maior relação com a 

redução da QV. Os sintomas de distorção de autoimagem também foram mais prevalentes nos 

indivíduos com NF118 quando comparado ao grupo controle, indicando uma preocupação 

excessiva de jovens com NF1 sobre distorções da sua autoimagem. Quando convidados a fazer 

um desenho de si mesmo, aqueles que tinham NF1 davam maior ênfase aos sinais da doença do 

que em outras características corporais próprias. 

Manifestações como neurofibromas, glioma de via óptica e lesões ósseas, como 

displasia esfenoidal, arqueamento ântero-lateral da tíbia ou pseudoartrose de um osso longo, 

também podem impactar a QV dos indivíduos com NF1. Por exemplo, o neurofibroma, quando 

localizado no sistema nervoso central, pode ocasionar manifestações mais graves4,18. 

Estudos sugerem uma intervenção nos mais diferentes aspectos da vida desses 

indivíduos, tais como escola/faculdade/trabalho, e os comportamentos adaptativos e a vida 

social. Há uma importância geral de novos estudos que explorem a complexa interação de 

fatores interpessoais que podem impactar a QV18,19, para que se possa não só entender o impacto 

da doença na QV das pessoas, mas também estudar e validar intervenções que melhorem a QV 

de quem vive com NF133.  

Neste sentido, um estudo americano buscou avaliar a preparação para a transição para a 

vida adulta e o impacto da NF1 na vida do adulto jovem. A maioria dos participantes relataram 
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que a doença teve um impacto significativo em todos os fatores de sua vida, incluindo educação, 

carreira profissional, relacionamentos e planejamento familiar. O estudo demonstrou entre os 

indivíduos com NF1 uma diminuição da prontidão para a transição para a vida adulta, exercendo 

um impacto negativo na QV do adulto jovem33. Ainda, o desenvolvimento de neurofibromas 

cutâneos entre a adolescência e a idade adulta muitas vezes gera desfiguração e desconforto 

progressivo, o que é um fator para a redução da QV, principalmente quando os neurofibromas 

cutâneos estão localizados na face34.  

 Outro ponto encontrado como preditor para a redução da QV em indivíduos que vivem 

com NF1 é a dor. Estes apresentaram pontuações menores na subescala dor do PedsQLTM NF, 

indicando um ponto causador de redução de QV19, 20, 23. Estudos utilizando o PedsQLTM NF 

podem auxiliar em melhor entendimento da natureza multidimensional de sintomas específicos 

da NF1, tais como a dor e seus problemas de funcionamento cognitivo que afetam a QV19-21, 24.   

Um ensaio clínico de fase 24 que testou o Selumetinib em crianças com NFp constatou 

não só uma melhora do aspecto e tamanho do tumor, mas também uma melhora na QV dos 

participantes. Com isso, investir em tratamentos para a doença melhoram não só os sinais e 

sintomas dela, mas também trazem maior QV aos indivíduos, visto que adquirem maior 

autonomia ao se deparar com melhora dos sintomas da doença e dos aspectos da aparência física 

que muitas vezes são os que mais impactam a QV4,18,34. 

Lai et al19 evidenciam, em seu estudo, além da dor, o prurido como fator importante na 

relação social com seus pares. Além disso, chama atenção que indivíduos diagnosticados antes 

dos cinco anos de idade relatavam menos sintomas (como dor e prurido) e tinham pontuações 

maiores em todas as subescalas da avaliação da QV, exceto no relacionamento social. Nesse 

mesmo estudo, indivíduos com NFp apresentaram menores escores para QV19. 

O bem-estar de indivíduos com NF1 deve ser alvo de pesquisas de intervenção 

direcionadas para melhorar a saúde e no aumento da QV. Pesquisadores7, 19, 21-24 afirmam que a 
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utilização de escalas voltadas para pessoas com NF1 podem ser imperativas na identificação de 

indivíduos com necessidades maiores de intervenções especificas para a melhora da sua QV, 

ao individualizar o “cuidado centrado na pessoa”. Também cabe ressaltar que são necessárias 

estratégias para a prevenção das possíveis complicações relacionadas a NF1, e que o 

investimento de recursos e tempo são essenciais para auxiliar os indivíduos que vivem com 

NF1 a alcançar uma maior QV7. 

Como limitação do estudo, elenca-se que o acesso a artigos de outros idiomas poderia 

trazer maior representatividade sobre o olhar de diferentes culturas de pessoas que vivem com 

NF1. Outra limitação foi o baixo número de estudos da temática nos últimos cinco anos. 

CONCLUSÃO 

 Com essa SR, conclui-se que a NF1 afeta a QV dos indivíduos acometidos, 

provavelmente por ser uma doença complexa e com manifestações variáveis. São necessários 

mais estudos envolvendo a nossa realidade e a de outros países para um melhor entendimento 

de sua dimensão, assim como para o desenvolvimento de pesquisas de intervenção voltadas 

para a melhora da QV desses indivíduos. 

 Outrossim, estudos sobre o LS dessa população também são necessários, com o intuito 

de identificar suas lacunas de conhecimento e melhorar sua comunicação em saúde, haja vista 

que são um público que frequentemente acessa os mais variados serviços e níveis de saúde. 

Emponderá-los sobre sua doença pode trazer maior autonomia de decisão para o seu tratamento, 

além de maior conhecimento sobre sua doença, ações que podem ajudar na manutenção da QV, 

permitindo que se expressem e melhor compreendam a dimensão de ser uma pessoa que vive 

com NF1. 
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ANEXO F – Artigo 3: Letramento em saúde: fôlder educativo para pacientes pediátricos com 

neurofibromatose tipo1 
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