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Quando vocé € crianca, a noite é assustadora, porque
existem monstros escondidos debaixo da cama. Quando vocé
cresce, 0s monstros sdo diferentes. Desconfianca, solid&o,
arrependimento. E, embora vocé seja mais velho e mais sabio,
vocé ainda se vé com medo do escuro.

Dormir € a coisa mais fécil de se fazer. Vocé sé fecha os
olhos. Mas, para muitos de nés, dormir parece estar fora de nossa
compreensdo. NOs queremos! Mas ndo sabemos como conseguir.
Mas, uma vez que enfrentamos 0s nossos demonios, 0S NOSSOS
medos. E pedimos ajuda uns aos outros...

A noite ndo é tdo assustadora assim porque... NOs
percebemos gque ndo estamos totalmente sozinhos na escuridao.

— Autor desconhecido
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Resumo

Introducdo: A Neurofibromatose Tipo 1(NF1) é uma doenca genética autossémica dominante,
que apresenta expressdo fenotipica variada, inclusive em individuos da mesma familia. Os
sinais da doenca tendem a ser mais perceptiveis entre o final da infancia e o inicio da
adolescéncia, trazendo consigo medo pela incerteza da doenca, o que afeta diretamente a
qualidade de vida (QV) de quem convive com ela. Objetivo: Realizar uma reviséo de escopo
da QV de quem convive com a NF1. Método: Trata-se de uma de revisdo 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 questionario Checklist for Analytical Cross Sectional Studies, do JBI. Também foi
realizado um estudo descritivo ndo experimental, por meio de pesquisa-a¢do empirica, para 0
desenvolvimento de um folder educativo para pais com filhos recém diagnosticados com NF1.
O projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Instituicio proponente.
Resultados: 39 registros foram selecionados para avaliagao de elegibilidade; destes, oito foram
incluidos na revisdo de escopo por estarem de acordo com os critérios de inclusdo estabelecidos.
Os artigos mostraram que a magnitude complexa da NF1 foi capaz de reduzir a QV de
individuos que convivem com a doenca, e que medicamentos como o Selumetinib agem néo
somente em neurofibromas plexiformes, mas também melhoram a QV. Ainda, os registros
apontam que a dificuldade na comunicacdo em saude foi um fator que resultou em reducdo da
QV, chamando a atencdo para o letramento em salde dessa populacdo. O folder elaborado
apresentou informacdes sobre a doenca, com seus respectivos conceitos e ilustracdes. Também
alertou o leitor sobre a busca por informagdes na internet, as quais podem ser inadequadas,
inespecificas ou sem evidéncia cientifica. Conclusdo: A NF1 é uma doenca complexa com
ampla morbidade, o que compromete diretamente a QV. Estudos de intervencdo para uma
melhor abordagem dessa dimensdo se fazem necessarios, a fim de melhorar QV. A utilizagdo
do letramento em saude como ferramenta de educacdo se reflete na tomada de decisdo sobre
salde e cuidados médicos necessarios, aumentando a autonomia diante do tratamento e das

decisdes em saude, visto que se adquire conhecimento mais fidedigno sobre a doenca.

Palavras- chave: Neurofibromatose 1; Qualidade de Vida; Letramento em Salde; Doencas

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 INTRODUCAO

A Neurofibromatose Tipo 1 (NF1) é uma facomatose sistémica que apresenta um padrdo
de heranca autossdmica dominante. A doenca é caracterizada por maltiplas manchas café-com-
leite (MCCL), méaculas lentiginosas nas dobras cutaneas — popularmente chamadas de sardas,
neurofibromas, dificuldade de aprendizagem, entre outras complicacbes com gravidade e
complexidade variadas®™. A expressdo da doenca, assim como as suas diversas complicacoes,
é variavel, inclusive em individuos dentro de uma mesma familia® 2,

Dados apresentados pelo United Kingdom Neurofibromatosis Association Clinical
Advisory Board estimam que a incidéncia da doenca esteja entre 1:2.500 e 1:3.000, sem
diferenca estatistica do predominio dela sobre determinadas populacdes e sexo®. Em relagéo a
heranca genética da doenca, cada filho de um individuo com NF1 tem 50% de chance de herdar
a variante, sendo sua penetrancia préxima de 100%. Com isso, uma crianga que herda uma
variante patogénica da NF1 ira desenvolver suas caracteristicas fenotipicas, que podem variar
dentro de um mesmo grupo familiar™ 2. A Figura 1 ilustra o padrdo de heranca genética da
NF1 dentro de uma mesma familia, em que um dos genitores convive com a doenca.

Figura 1. Padréo de heranca genética da NF1 dentro de uma mesma familia

INDIVIDUO INDIVIDUO
COM NF1 . SEM NF1
A -
o o v -
Il X0
! ! (1] ! ! w w (1]
CRIANCA CRIANGA
COM NF1 SEM NF1

Fonte: adaptado de Legius et al., 2021%

Indiferente da forma como a enfermidade é adquirida, por variante patogénica nova ou
herdada, seu diagnostico é predominantemente clinico, tendo como bases critérios diagndsticos
estabelecidos através de um consenso internacional, que foi atualizado em 2021®. Com isso,
uma anamnese e exame fisico adequados tendem a ser suficientes para o diagnostico da NF1.

No entanto, exames complementares podem ser necessarios ndo sO para avaliar o grau de
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comprometimento do individuo, mas também para o diagndstico precoce e acompanhamento
das complicagdes inerentes a doenga® 2. O novo consenso também apresenta uma atualizagio
para o termo “mutacao genética”, que era utilizada para individuos com NF1 sem que um de
seus genitores tivessem a variante patogénica da doenca, onde agora estes casos sdo
classificados como “variante patogénica nova”®,

Hodiernamente, sabe-se que um teste molecular negativo para NF1 ndo exclui o
diagnostico da doenca, pois é visto que alguns individuos apresentam as suas manifestacdes
caracteristicas, mas ndo uma variante patogénica detectavel. Outro ponto é que muitas das
caracteristicas clinicas da doenca estdo presentes a partir da adolescéncia, fazendo com que
alguns individuos sejam diagnosticados mais tardiamente®.

O acompanhamento multiprofissional é necessario aos individuos que convivem com
NF1 e aos seus cuidadores, tendo em vista que a enfermidade ndo tem uma cura e apresenta alta
morbidade. As consultas periddicas, com uma frequéncia a ser estabelecida conforme a
gravidade de cada individuo, sdo necessarias para a identificacdo e intervengdo precoce de
complicacdes que possam surgir no percurso da doenca. Os tratamentos vém crescendo com o
avanco da ciéncia; no entanto, até o momento, ndo ha cura para a NF1l. O tratamento
considerado padrdo ouro para a retirada de neurofibromas cuténeos é através de procedimento
cirargico, sendo este recomendado quando os neurofibromas causam dor, afetam a vida diaria
dos individuos e/ou trazem prejuizos estéticos para ele. Em contrapartida, existe o risco de
recidiva do neurofibroma cutdneo e a possibilidade de cicatrizes extensas, onde um
comprometimento da aparéncia fisica pode estar presente.

Contudo, individuos com neurofibroma plexiforme (NFp), uma apresentacdo do
neurofibroma com maior morbidade, contam com um novo medicamento, cujo principio ativo
é o Selumetinib. Trata-se de um medicamento que atua como inibidor da metiletilcetona (MEK),
bloqueando proteinas envolvidas no crescimento de células tumorais. Um Ensaio Clinico de
Fase 2 foi realizado com criancas que apresentavam NFp inoperavel e que receberam o
medicamento. Ap0s um ano, constatou-se melhora significativa no tamanho do tumor, bem
como uma reducio da dor local e de outras queixas e sintomas associados®. O medicamento
em questdo é aprovado pela Agéncia Nacional de Saude (ANVISA), porém ainda ndo é
incorporado no rol do Sistema Unico de Saude (SUS) brasileiro. A Figura 2 representa o antes

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

Nota: Selumetinib ¢é o principio ativo do medicamento Koselugo® da farmacéutica AstraZeneca. O medicamento
no momento € indicado para criangcas com NFp inoperaveis e sintomaticos. O medicamento foi administrado por
via oral duas vezes ao dia na dose de 25mg por metro quadrado de &rea de superficie corporal por aproximadamente
1 ano.

Fonte: adaptado de Children’s Tumor Foundation, 20186)

Outro ponto fundamental no acompanhamento de individuos com NF1 € a vigilancia do
seu desenvolvimento neuropsicomotor, bem como seu desenvolvimento educacional, para que
possiveis desvios do desenvolvimento também sejam precocemente identificados e intervindos.
Problemas psicologicos (tais como depressdo e ansiedade) também sdo frequentemente
encontrados nas pessoas com NF1. Estes sdo causados tanto pelas manifestacdes clinicas da
NF1 (p. ex., multiplos neurofibromas) quanto pelo prognéstico complexo e imprevisivel da
enfermidade. Com isso, tais achados representam um risco para a saude, visto que afetam
diretamente a sua qualidade de vida (QV).

QV, de acordo com a Organizacio Mundial de Satde (OMS), ¢ a “percepcdo do
individuo de sua posicéo na vida no contexto da cultura e do sistema de valores nos quais ele
vive, considerando seus objetivos, expectativas, padrdes e preocupagdes”®. Na area da satde
e suas vertentes, o interesse pelo conceito de QV tem influenciado as politicas publicas e as
praticas assistenciais/protocolos de tratamento nas ultimas décadas, pois sabe-se que 0s
determinantes e os demais condicionantes do processo saude-doenca sdo fatores complexos e

multifatoriais(.
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Existem diversos instrumentos dedicados a mensuracdo da QV dos individuos. Na
pediatria, destaca-se a linha Pediatric Quality of Life Inventory™ (PedsQL™). O PedsQL ™ foi
desenvolvido em sua primeira versdo por Varni e colaboradores no ano de 1999® e tinha como
objetivo apresentar um instrumento que analisasse a QV de criancas e adolescentes. O
questionario foi denominado de PedsQL™ Generic Core Scores, o qual ¢ amplo e pode ser
empregado em doengas diversas ou individuos previamente higidos®!Y. O PedsQL™ Generic

Core Scores é traduzido e validado transculturamente para a realidade brasileira®?.
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2 REVISAO DA LITERATURA

2.1 Conceituando Qualidade de Vida

O conceito de QV foi apresentado pela OMS em meados de 1998, designando a
“percepc¢ao do individuo de sua posi¢ao na vida no contexto da cultura e do sistema de valores
nos quais ele vive, considerando seus objetivos, expectativas, padrdes e preocupagdes”®. No
atendimento multiprofissional em salde, o interesse no conceito de QV vem aumentando desde
entdo, dada a influéncia ndo sé das politicas de atencdo em satde, mas também das praticas e
protocolos assistenciais, visto que o processo salde e doenca, assim como 0 manejo da QV, sao
complexos, dindmicos e multifatoriais®,

O sentimento de pertencer e se identificar em um determinado grupo se faz essencial na
busca de apoio de seus pares. A sensacdo de conviver com uma doenca rara pode ser
compartilhado, mas acontece de forma mais agil e eficaz quando ocorre com individuos que
estdo em um contexto semelhante®®. Logo, entende-se que ndo ter uma rede de amigos e
conhecidos com a mesma doenca pode fazer o sentimento de solidao estar presente.

A reflexdo anteriormente descrita traz a luz aspectos fundamentais para a QV de alguém
gue convive com uma doenca rara € vai ao encontro com o conceito da OMS, principalmente
sobre o entendimento do individuo sobre sua posicdo na vida. Ademais, o vinculo com pessoas
que partilham de uma mesma doenca ndo sé os fortalece frente aos conflitos cotidianos, mas
favorece o compartilhamento de ideias e descobertas.

Cabe ressaltar que um baixo nivel na QV pode representar a predisposicdo para o
desenvolvimento de algumas doencas cronicas, principalmente frente a um diagndstico recente,
onde os sentimentos negativos estdo mais em evidéncia, resultado da avaliagdo dos varios
dominios da vida individual e da autopercepcdo do estado de satide®**. O medo e a culpa
estdo fortemente ligados com o padrdo de prognostico incerto das doencas, 0 que muitas vezes

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

2.2 Critérios de diagnostico da Neurofibromatose Tipo 1

Como descrito anteriormente, a NF1 ¢ uma doenca genética com padrdo autossdmico-
dominante. Um estudo epidemioldgico sobre doengas genéticas propensas a tumores estima que
a maioria dos casos de NF1 seja de heranga genética, nos quais aproximadamente 42% dos
individuos apresentam a doenca através de mutacdo™® 7). Existem trés 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 predisposi¢do de a doenca atingir o
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sistema nervoso, as neurofibromatoses como um todo, mas especialmente a NF1, envolvem um
espectro mais amplo dos sistemas organicos dos individuos®,
De acordo com o ultimo consenso de diagndstico da NF1 publicado em 2021®), suspeita-se
da doenca quando o individuo apresenta manifestacées clinicas dispostas nos tépicos a seguir:
e Os critérios diagnosticos (A) compreendem um individuo que ndo tem um dos pais
diagnosticados com NF1 se dois ou mais dos seguintes achados estiverem presentes:
o 6 oumais MCCL com mais de 5mm de diametro em individuos na idade da pré-
puberdade ou >15mm em individuos pds-puberdade;
o maéculas lentiginosas na regido axilar ou inguinal,
o > 2 neurofibromas de qualquer tipo, OU 1 NFp;
o Glioma de via Optica;
o >2nodulos de Lisch ou > anormalidades coroidais;
o Lesdo 6ssea distinta, como displasia esfenoidal, arqueamento antero-lateral da
tibia ou pseudoartrose de um osso longo;
o Variante patogénica heterozigotica da NF1 com uma fracdo alélica variante de
50% em tecido aparentemente normal, como glébulos brancos.
e Um filho de um dos pais que atende aos critérios diagnosticos especificados em A
merece um diagnostico de NF1 se um ou mais dos critérios em A estiverem presentes.

E importante ressaltar que os critérios de diagndstico clinico tém baixa sensibilidade em
criancas pequenas, uma vez que os sinais da doenca aparecem progressivamente ao longo do
tempo. Sendo assim, para aumentar a taxa de diagnéstico na faixa etaria <7 anos e nos
individuos que apresentam apenas MCCL e sardas nas dobras cutaneas, com ou sem historico
familiar de NF1e nenhum outro critério clinico, o diagnostico através de exame molecular pode
ser considerado tanto para auxiliar na identificacdo de uma doenca diferencial quanto para
confirmar a NF1®,

Contudo, sabe-se que 0 acesso a exames de biologia molecular ndo esta ao alcance de
toda a populacéo, 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®,
criangas sem acesso aos testes moleculares poderiam ter seu diagndstico potencialmente
comprometido. Os pesquisadores referem que em situagdes em que os testes moleculares ndo
estejam disponiveis, o exame clinico seria a Unica ferramenta de diagnostico e chamam a
atencdo para o diagnostico da NF1 em individuos sem neurofibromas ou MCCL, pois tais
achados podem ser sugestivos de outras variantes da neurofibromatose que ndo a do Tipo 1 ou

outra doenca néo relacionada, mas com achados similares(: 6. 18),
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2.3 Diagnostico molecular da Neurofibromatose Tipo 1

O gene da NF1 (NF1) — localizado no cromossomo 17 banda gq11.2 (Figura 3), é
relativamente complexo. Ele codifica a neurofibromina, uma proteina citoplasmatica
multifuncional, que atua como moduladora da atividade de crescimento e diferenciacdo das
células. Possui pelo menos seis diferentes dominios funcionais que estdo envolvidos na
regulacdo de diversas vias de sinalizagdo. Os testes genéticos no contexto da NF1 sdo dificeis
devido & complexidade do gene com seus longos trechos de DNA e devido ao grande nimero

de diferentes variantes patogénicas e provavelmente patogénicas da NF1%8),

Figura 3. llustracdo do cromossomo 17
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Nota: Perceba a longa extensdo do gene e seus trechos. Complexidade que torna os testes genéticos um desafio
para a identificacdo de variantes da NF1.

Fonte: https://thereaderwiki.com/en/Chromosome 17 (human)

Um teste molecular para a NF1 é fundamental ndo sé para o diagndstico da doenca, mas
também para avaliar a associacdo entre uma variante da NF1 e um risco aumentado para
apresentar uma determinada manifestacdo mais especifica, conforme apresentado por Scala e
colaboradores®®. O diagnéstico molecular auxilia profissionais de salide na vigilancia sobre as
correlagbes gendtipo-fenotipo e adogdo das estratégias mais adequadas para 0 manejo dos
individuos afetados. Uma das técnicas moleculares para a investigacdo da NF1 utiliza a
Hibridizacéo In Situ por Fluorescéncia (FISH). Kluwe et al. afirmam que, devido a simplicidade
e a eficacia do FISH, ele poderia ser considerado como uma etapa de pré-analise de mutag&o®@?.
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 decis@o de qual método diagnostico utilizar precisa levar em conta a realidade de
cada pais e dos centros de pesquisa, ou também de critérios estabelecidos por planos de satde
que muitas vezes burocratizam as etapas.

Um estudo de coorte retrospectivo avaliou as correlagfes gendtipo-fenotipo em 149
individuos com NF1, de modo que encontraram uma forte correlacdo de variantes da NF1

associadas a uma maior tendéncia no desenvolvimento de doengas oncologicas, 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 individuos do sexo feminino eram mais
propensos a possuir dificuldades de aprendizagem e a terem um maior numero de
neurofibromas subcutaneos do que em comparacéo com os homens®,

Na genética, o termo “mosaico” se refere a um individuo que tenha dois materiais
genéticos distintos, mas provenientes do mesmo zigoto. S&o descritos trés tipos de mosaicismo
na NF1, a generalizada, segmentar e gonadal. O mosaicismo generalizado ou segmentar resulta
em alteracbes na embriogénese ou uma mutacdo pds-zigotica, respectivamente. A NF1
segmentar resulta em células que contém uma mutacdo em uma das copias do gene NF1, mas
apresentam outras células com as duas copias do gene NF1 normais, e, de modo geral, ndo ha
familiares ascendentes afetados pela doenca, embora a partir de entdo exista a probabilidade de
heranca genética caso as células germinativas possuam a mutac&o®?.

A NF1 gonadal é a mais rara de todas; ela ocorre quando apenas os gametas sdo afetados
pela mutacdo. De modo geral, suspeita-se dela quando um casal possui dois ou mais filhos com
a NF1 sem que um dos progenitores apresente as manifestacdes clinicas da NF1??. O
diagnostico molecular nesse tipo de mosaico é mais dificil, pois a fracdo do material analisado
pode ndo ser aquele que carrega a mutagédo para a doenca.

Embora os testes genéticos possam facilitar o diagnostico de NF1 em criancas pequenas
oligossintomaticas e sem historico familiar da doenca, alguns pais podem se opor aos testes
genéticos por razdes financeiras: & 23 optando por aguardar até que novos sintomas
diagnésticos possam (ou n&o) aparecer®®, o que pode comprometer a intervengao precoce. Os
testes genéticos também sdo Uteis no aconselhamento genético para progenitores que possuem
a variante patogénica da doenca, principalmente para casais que optam pela fertilizacdo in
vitro®. Orientar os familiares para a realizacio do exame, mesmo que seja um processo de

espera demorado, tende a ser a melhor opc¢ao do que a ndo realizagao do teste.

2.4 Principais caracteristicas fenotipicas da Neurofibromatose Tipo 1

2.4.1 Manchas café-com-leite

As MCCL (figura 4) sdo, frequentemente, o primeiro sinal da doenca. Geralmente,
aumentam de numero durante a primeira infancia e se estabilizam conforme o decorrer do
tempo. As MCCL tipicas sdo maculas planas e com hiperpigmentacdo uniforme, apresentam
bordas bem regulares e delimitadas. J& as MCCL atipicas sdo 0 oposto, apresentam bordas

irregulares e pigmentacdo ndo homogénea e possuem menor incidéncia nos individuos com
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NF1. No entanto, individuos com ambas as formas tipicas e atipicas devem ser encaminhados
para uma avaliacdo especializada para o diagnostico da NF1(6: 18,

Figura 4. Manchas cafe-com-leite em individuo com NFL1.

Fonte: Moraes et al., 2013@%

Estudos apontam que criangas com idade inferior a 14 meses e que apresentem
>6MCCL tem um risco elevado para NF1, principalmente se apresentarem a forma tipica da
mancha® ), Contudo, no caso de individuos que apresentem somente MCCL, mesmo que em
guantidades elevadas, o teste molecular para um diagnéstico diferencial é fortemente
reforcado( &),

2.4.2 Neurofibromas

Os neurofibromas cutaneos séo os tumores mais comuns na NF1, estando presentes em
>90% dos pacientes adultos, sendo raros em criancas com idade inferior aos 3 anos'®. S&o
lesGes que apresentam crescimento lento e com envolvimento de epiderme e derme, comumente
presentes no final da primeira infancia com aumento de nimero com o avancar da idade do
individuo, tendo seu pico na fase pubere e na gravidez. Sdo tumores histologicamente benignos,
porém com formas diversas, desde lesbGes planas até lesdes globulares e pedunculadas. Os
neurofibromas cutdneos sdo macios e geralmente insensiveis, embora alguns individuos
apresentem queixa de prurido relacionada ao local da lesdo. Apesar de serem benignos,
possuem alto potencial de causar alguma dismorfia, 0 que gera desconforto fisico e emocional,
contribuindo para uma piora na QV de quem convive com a doenga*®,

Os neurofibromas cutaneos diferem do NFp. O NFp é uma lesdo congénita®® e surge
em um tecido mais profundo com invasdo da derme, normalmente causando desfiguracdo da
area afetada. Histologicamente, sdo lesGes caracterizadas por células tumorais que se espalham
por maltiplos fasciculos do nervo, levando a uma massa difusa de fibras nervosas embebidas

em uma matriz proteica® 8,
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Costumam causar alguma dismorfia visivel a olho nu, embora muito frequentemente
algumas destas lesdes sejam internas e inicialmente assintomaticas, visiveis apenas em exames
de ressonancia magnetica, que é considerado o exame padrdo ouro para essas manifestacdes da
doenca. Causam maior morbidade ao individuo em comparacdo com o neurofibroma cuténeo,
trazendo dor, desfiguracdo e compressao local, com perda de fungéo do local atingido que vai
desde pequenos nervos, como locais de maior vitalidade, tais como grandes vasos e vias areas,
entre outros. Além disso, apresentam maior propensdo a se tornarem tumores malignos —
principalmente quando os sinais e sintomas deles se exacerbam; por isso, sua distin¢do é
importante para o desfecho clinico no individuo que convive com a NF1%®, A Figura 5 mostra

a comparacao entre um neurofibroma cutaneo e um NFp.

Figura 5. Comparacdo entre um neurofibroma plexiforme e um neurofibroma cutaneo.
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Nota: a imagem da esquerda (A) representa uma crianca com neurofibroma plexiforme em regido da hemiface
esquerda, onde ha um comprometimento extensivo de tecidos e estruturas. J& a imagem da direita (B) é de um
adulto com neurofibromas cutaneos, onde é possivel visualizar as diferentes formas e tamanho das lesdes.

Fonte: adaptado de®; Moraes et al., 20134

2.4.3 Méculas Lentiginosas

As sardas — nome popular para as maculas lentiginosas ou efélides —, no caso da NF1
(Figura 6), séo dispostas nas dobras cutaneas e costumam surgir até os sete anos de idade. Sao
relativamente menores que as MCCL e costumam estar presentes em areas de aposicao da pele,
como na regido axilar e inguinal e na regido infra-mamaria nas mulheres®®. Na primeira
infancia, quando os neurofibromas cutaneos ainda ndo estdo presentes e na auséncia de outras
manifestacdes da doenca, as méaculas lentiginosas em conjunto com as MCCL sdo os achados
mais frequentes para se levantar a suspeita da NF1 em criancas maiores‘® ). Contudo, criangas
menores de 3 anos sem histdrico familiar de NF1 e que se apresentam assintomaticas ainda sao
um desafio para o diagnoéstico, pois as sardas geralmente estdo visiveis apenas apds 0s 3 anos
de idade®®.
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Figura 6. Maculas lentiginosas caracteristicas da NF1

B
Nota: na imagem da esquerda (A) é possivel visualizar uma mancha café-com-leite em conjunto com as efélides,
onde é possivel comparar suas diferencas de tamanho. J& a imagem da direita (B) é de um individuo com NF1 e
que apresenta efélides axiliares.

Fonte: adaptado de Gongalves et al., 2019?®

2.4.4 Nodulos de Lisch

Comumente estdo presentes entre a faixa etaria dos cinco aos 10 anos de idade, estando
presentes em aproximadamente 70% dos individuos acima de 10 anos que convivem com a
NF1. Sdo nddulos bem delimitados caracterizados por hamartomas melanociticos na iris e
variam na coloracdo; medem aproximadamente 2mm e sdo visiveis a olho nu. Ndo impactam a
visdo nem possuem potencial neopléasico®, mas sdo altamente especificos no diagnéstico da
NF1, pois as demais neurofibromatoses ndo possuem esse achado®®. O acompanhamento
oftalmoldgico é fundamental, mesmo que os nddulos de Lisch (figura 7) ndo estejam presentes,
para a investigacdo de outras complicacdes oftalmoldgicas da NF1, como o glioma de via
optica®®.

Figura 7. Nodulo de Lisch em individuo com NF1

Fonte: adaptado de Moraes et al., 20134

2.4.5 Glioma de via Optica
E o tipo de glioma mais prevalente na NF; cerca de 50% dos pacientes o apresentam de

forma sintomaética, e um terco deles requerem algum tipo de intervencao. Histologicamente, sua
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grande maioria é classificada como astrocitoma pilocitico de baixo grau, podendo surgir em
qualquer lugar ao longo do nervo 6ptico™®. E um tipo de lesdo frequentemente diagnosticada
na infancia, quando criancas com idade inferior a seis anos apresentam risco elevado de
desenvolverem a lesdo™®. Os sintomas, quando presentes, séo variados e dependem do local
onde o tumor estd localizado, podendo causar proptose, diminuicdo da acuidade visual,
puberdade precoce e, raramente, dor®® ¥, Quando o tratamento for indicado, a Carboplatina é
a quimioterapia de escolha, podendo ou ndo ter a Vincristina associado a depender do protocolo
institucional. Contudo, embora eficaz no controle do crescimento tumoral, raramente a acuidade

visual afetada é recuperada®: 29,

2.5 Seguimento terapéutico no individuo com Neurofibromatose Tipo 1

E essencial que individuos que convivem com a NF1 e desejam ter filhos biol6gicos
recebam um aconselhamento genético pré-concepcional para que se possa discutir os riscos de
heranca genética e variabilidade das manifestaces da doenca. Nesse momento, pode-se avaliar
a realizacédo de testagem de um embrido gerado por fertilizagdo in vitro, investigando-o para
uma mutacdo especifica da NF1 antes da transferéncia uterina. No entanto, para a aplicacéo
dessa técnica, é necessario o conhecimento da mutacdo da NF1 no progenitor afetado®6: 2%,

Tendo em vista a complexidade da doenca e suas repercussées, todo individuo que
convive com NF1 devera seguir com um acompanhamento multiprofissional continuo, com a
finalidade de identificar e intervir precocemente as possiveis complica¢des advindas dela. Com
isso, quem vive com NF1 e sua rede de apoio acessardo 0s mais diversos servicos de salde,
muitas vezes de maneira frequente e recorrente. Todo esse contexto de salde-doenca, assim
como o sintoma de viver com uma enfermidade complexa, incuravel e com tratamento
autolimitado, traz certas inferéncias na vida, causando reducéo da sua QV3 22 27.28),

E fundamental, no acompanhamento de quem vive com NF1, a vigilancia do seu
desenvolvimento neuropsicomotor, bem como educacional, para que possiveis desvios também
sejam precocemente identificados e intervindos. Problemas psicoldgicos (tais como depressao
e ansiedade) também sdo frequentemente encontrados nas pessoas com NF1, os quais sdo
causados tanto pelas manifestacGes clinicas da NF1 (p. ex., multiplos neurofibromas) quanto
pelo prognostico complexo e imprevisivel da enfermidade. Com isso, tais achados representam
um risco para a saude e afetam diretamente a sua QV®®,

Couto e colaboradores®? discorrem sobre a importancia de se abordar a historia natural
e 0s aspectos clinicos e genéticos da NF1, assim como as necessidades de observagdes médicas

regulares e situagdes de urgéncias (quadro 1). Os exames complementares devem ser orientados
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para a clinica e a individualidade de cada paciente, bem como a periodicidade de realizacdo
destes, sejam eles exames de rotina ou de urgéncia. O que é primordial é a consulta médica de
frequéncia minima anual, para a identificacio e encaminhamento precoce de eventuais

complicacdes e evolucdo da doenca.

Quadro 1. Sinais de alarme terapéutico no individuo pediatrico com NF1

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

Dor de etiologia desconhecida;
Neurofibromas que rapidamente alteram seu tamanho, cor e/ou tornam-se doloridos;
Presenca de parestesias;
Perda de forca muscular;
Incontinéncia fecal e/ou urinaria repentina,;
Alteracdo de marcha, no equilibrio ou coordenacéo;
Aumento da intensidade ou frequéncia de cefaleias;
Exame neuroldgico anormal,
Alteracdes visuais;
Regressdo dos marcos do desenvolvimento neuropsicomotor e/ou regressao das capacidades
cognitivas;
Hipertens&o arterial subita e/ou recorrente;
Desvio significativo do padréo de crescimento esperado de acordo com a idade e 0 sexo do
paciente.
Fonte: adaptado de Couto et al.,2012¢?

Informar e educar o paciente e sua familia é fundamental, principalmente quando se
trata de uma doenca genética de comprometimento complexo. E nesse contexto que o
letramento em salde (LS) se faz presente na préatica de todo profissional de salde que atende
um individuo com uma doenga complexa.

A definicdo de LS é apresentada pela capacidade que um individuo tem de obter,
processar e compreender as informacdes e 0s servicos basicos de sadde. 1sso se faz importante
ndo so para a tomada de decisdo sobre sua salde e sobre os cuidados médicos que necessita ou
ird necessitar. Nesse contexto, ele compreende os determinantes individuais e coletivos que
envolvem a habilidade de comunicacéo entre o paciente e os profissionais de saude, assim como
aspectos culturais de cada um, as complexidades do sistema de satde no qual este esta inserido,

entre outros®?,
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O suporte periddico e social é importante ndo s6 para o individuo que convive com a
NF1, mas também para sua familia e para as relagdes intrafamiliares®®. No Brasil, existem
diversos centros especializados em doencas raras que fazem acompanhamento dos pacientes e
seus familiares; no entanto, o pais carece de organizacOes especificas voltadas para o contexto
da NF1. Ainda assim, destaca-se a Associagdo Mineira de Apoio as Pessoas com
Neurofibromatoses (AMANF) e o Centro de Referéncia 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
expressdo fenotipica da doenga em cada individuo. De forma geral, a doenca ndo tem cura e
ndo possui um tratamento capaz de frear seu desenvolvimento; contudo, é possivel tratar e
intervir em cada uma das suas manifestagdes, principalmente quando precocemente
identificadas, trazendo maior QV para quem convive com ela.

Em relacdo aos neurofibromas cutaneos, o tratamento padrdo ouro € a sua retirada por
tratamento cirdrgico. No entanto, uma analise realizada pelo médico e pelo paciente €
necessaria, pois muitos individuos apresentam comprometimento extensivo da pele e até
mesmo multiplos neurofibromas cutaneos, o que impossibilita a retirada em um Gnico momento
cirirgico. Também € importante orientar o paciente que, mesmo com a cirurgia, a lesdo pode
crescer novamente® e que eventuais desvios da cicatrizagdo, como os queloides, também
podem se fazer presentes e trazer um grau de comprometimento estético.

A indicacdo cirurgica no tratamento do NFp é um desafio, dada a extensdo e a
complexidade caracteristica dessa lesdo. De modo geral, esta indicada quando h&d um
comprometimento associado, como dor, dismorfia e comprometimento funcional, com o
objetivo de recuperar a integridade e restaurar a fungdo. Na prética clinica®®, é comum que
pacientes com NFp recebam doses de quimioterapicos para a reducdo tumoral antes da
resseccgao cirurgica.

Uma revisdo sistematica®” sobre QV em pessoas com NF1 e NF2 evidenciou uma
menor QV nas pessoas com algum tipo de neurofibromatose do que nos individuos controle
(higidos), achado reforgado pela metanalise realizada. Nesse estudo, chama atencdo que 0s
adultos com algum tipo de neurofibromatose apresentavam uma menor QV gquando comparado
aos infantes com a doenga. Com isso, concluem que a NF impacta o bem-estar da pessoa, visto

que ela pode afetar o funcionamento fisico, emocional e o cognitivo do quem convive com a
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doenca. Os autores chamam a atencéo pelo baixo numero de pesquisas com criangas que vivem
com NF@7,

Evidencia-se a necessidade de estimular mais e novas pesquisas sobre a tematica no
publico pediatrico. Além disso, a incorporacéo de tratamentos ja 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 doenca a ter uma maior QV®. Tratamentos como o Selumetinib
reforcam que investir em formas de tratar a doenca melhoram ndo so os sinais e sintomas dela,
mas trazem maior QV aos individuos. Eles adquirem maior autonomia ao se deparar com a
melhora dos sintomas da doenca e dos aspectos da aparéncia fisica que muitas vezes sdo os que
mais impactam a Qv 303D,

Em relacdo ao progndstico da doenca, estudos trazem que individuos com NF1 possuem
uma expectativa de vida reduzida entre 10 e 15 anos e que tumores malignos séo a causa mais
comum de morte precoce. Além disso, pessoas com NF1 apresentam um risco cinco vezes
maior de desenvolver algum tipo de cancer e um risco ainda maior de desenvolver alguma
malignidade neuroldgica quando comparados com o risco da populacio geral®®. Contudo, um
acompanhamento médico regular tem o potencial de identificar precocemente os efeitos
deletérios da doencga, promovendo uma intervencdo precoce. Atualmente, sabe-se que
intervengdes quando séo realizadas na fase inicial das alteracdes tendem a apresentar melhores
taxas de eficacia no tratamento.

Nesse sentido, em relacdo a NF1, enquanto uma doenca multissistémica e com risco de
vida, uma abordagem multiprofissional facilitard um melhor prognéstico para o tratamento e
acompanhamento dessa condi¢do®®. Com isso, é importante que demais profissionais da satide
tenham maior conhecimento sobre a NF1, ressaltando o papel do enfermeiro na educacéo e

promoc¢do em saude dessa populacao.

2.7 Instrumentos de mensuracdo da Qualidade de Vida no contexto da Neurofibromatose Tipo
1

Burden of Neurofibromatosis (BoN)

O questionario Burden of Neurofibromatosis (BoN)©? avalia o impacto que a NF1 gera
nas atividades da vida diaria do individuo, além da sua autopercepcao de QV. E um questionario
autoaplicavel estruturado em um formato de perguntas e respostas, dispostas em uma escala do
tipo Likert, de seis pontos, sendo “nunca” (0), “raramente” (1), “as vezes” (2), “frequentemente”
(3), “muito frequentemente” (4) e “constantemente” (5). Em casos de dados faltantes, os

autores os consideraram como “ndo aplicavel” (0). Nesse questionario, os individuos
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respondem as perguntas pensando nos seus 30 dias anteriores. Ele € composto por 15 itens
dispostos em quatro dimensbes. O BoN € expresso como uma pontuacgdo total entre 0 e 75,
sendo que O representa nenhum impacto e 75, o maior possivel impacto. A pontuacdo total é
obtida somando as pontuacgdes para cada uma das 15 questfes. Embora tenha sido desenvolvido
para adultos com NF1, adolescentes acima de 15 anos puderam responder ao questionario e
tiveram a opgdo de indicar “ndo preocupado” para questdes ndo aplicaveis®?. O questionario

ainda ndo foi validado transculturamente para o portugués brasileiro.

Impact of NF1 on Quality of Life

O questionario Impact of NF1 on Quality of Life (INF1-QOL) foi desenvolvido como
ferramenta de avaliacdo de QV para a pratica clinica e para ensaios clinicos, além de ser um
instrumento que possibilita avaliar o impacto do diagnéstico da NF1 no individuo, ambos para
a faixa etaria >18 anos. E composto por 14 dimensdes (D) com 4 opcdes de resposta cada, que
pontuam de 0 a 3, sendo O sintomas/sinais de menor gravidade/impacto e 3 os de maior
gravidade/impacto. A pontuacao total € obtida somando as pontua¢des para cada uma das 14
dimensdes, onde quanto maior a pontuacdo maior é o impacto na QV do individuo®. O

questionario ainda n&o foi validado transculturamente para o portugués brasileiro.

PedsQL™ Neurofibromatosis Module

O PedsQL™ Neurofibromatosis Module (PedsQL™ NF) foi desenvolvido com o
objetivo de entregar um questionario especifico tanto para a analise da autopercepcao QV de
criangas, adolescentes e jovens adultos com NF1 quanto para a anélise da percepcdo dos pais
sobre a QV do filho com NF. Possui a versdo aguda (Gltimos sete dias) e a versdo padrdo
(Gltimos 30 dias), ambos com questionarios adaptados para criangas pequenas (5-7 anos),
criancas (8-12 anos), adolescentes (13-18 anos), jovens adultos (18-25 anos), além das versdes
para a percepcao dos pais sobre a qualidade de vida para cada um dos agrupamentos etarios
anteriormente citados®* 3%,

Ambos 0s questionarios, versdo aguda e versao padrao, possuem 104 questdes divididas
em 15 dimensdes, onde as assercdes sao dispostas em uma escala do tipo Likert (O = nunca, 1
= quase nunca, 2 = algumas vezes, 3 = muitas vezes, 4 = quase sempre), Com excec¢ao para o
questionéario de criangas pequenas, onde é respondido com auxilio de uma escala de faces que
apos é convertida para uma escala Likert (0 = nunca, 2 = algumas vezes, 4 = quase sempre) com
base em. Para a analise, os valores sdo 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
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(mais prox. 100) maior é a qualidade de vida do paciente e maior é a percep¢do da qualidade
de vida do paciente sob a Odtica dos pais®* 3, O PedsQL™ NF ja foi traduzido

transculturalmente para alguns paises, dentre eles o Brasil©®),
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3 JUSTIFICATIVA

Em meados de 2012, por motivos de saude, eu me deparei com o estudo
“Neurofibromatose tipo 1: mais comum e grave do que se imagina”®”, em que os autores
refletem que os resultados da pesquisa vao de encontro ao conceito tradicional de que a NF1 é
uma doenga benigna, chamando atencéo para as diversas repercussdes que ela infere sobre o
individuo. O estudo referido foi publicado em 2009, e, mesmo assim, em 2020 — 11 anos apas,
eu me formava na graduacdo de Enfermagem sem nunca ter visto a doenca em sala de aula.
Desde a publicacdo do estudo em 2009, o diagnéstico da doenca evoluiu bastante, ndo somente
pelo avancgo tecnoldgico na realizacdo dos exames médicos como um todo, mas também por
melhores definicdes de o que € a NF1 e seus critérios diagnosticos®.

Carecem os estudos que mitigam o fendbmeno da QV nessa populacdo, sobretudo na
realidade brasileira. Entender o impacto que a QV exerce sobre o individuo é particularmente
importante, pois auxilia que profissionais de saide como um todo identifiquem formas de
planejar um cuidado em saude voltado para a individualidade de cada pessoa, aumentando sua
autonomia frente ao processo de salde e doenca, proporcionando melhores desfechos no
autocuidado e na adesdo ao acompanhamento continuo, que é de extrema importancia para

quem vive com NFL1.

4 OBJETIVO(S)

4.1 Objetivo geral
Mapear os conceitos e achados acerca da QV de criancas, adolescentes e adultos jovens
que convivem com NF1.

4.2 Objetivos especificos

v Desenvolver material educativo para familias de pacientes com NF1 e para individuos
com maior compreensao que convivem com a NF1;

v" Identificar as limitacGes, fragilidades e potencialidades acerca da QV de criangas,
adolescentes e adultos jovens que convivem com NF1,;

v" Identificar o nivel de qualidade dos estudos sobre QV com criancas, adolescentes e
adultos jovens que convivem com NF1;

v Revisitar os atuais critérios diagnosticos da NF1 de acordo com a literatura

internacional.
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5 QUESTOES DE PESQUISA
Como a QV de criancgas, adolescentes e adultos jovens que convivem com NF1 vem

sendo trabalhada no Brasil e no mundo?

6 CONSIDERACOES ETICAS

O estudo matricial desta pesquisa foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP)
da Irmandade Santa Casa de Misericordia de Porto Alegre (Anexo A) sob CAAE n°
65440322.0.0000.5335 e registrado na Comissdo de Pesquisa (ComPesq) da Universidade
Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre (Anexo B). Os pesquisadores garantem que as
resolucdes n° 466, de 12 de dezembro de 2012, e da Lei n° 13.709/2018, de agosto de 2018,

foram seguidas.
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Compdem, como resultados desta pesquisa, trés artigos cientificos ja publicados,

desenvolvidos de acordo com os objetivos do estudo. As respectivas producgdes estdo

organizadas no Quadro 2.

Quadro 2. Organizacao da producdo cientifica gerada pelo estudo

Artigo Periddico Ql_Ja_I'S Anexo
Medicina Il
Quality of Life of Type 1 Neurofibromatosis Online Braz J B1 c
Patients: A Scoping Review Protocol@® Nurs
Qualidade de vida de criangas adolescentes e
adultos jovens com neurofibromatose tipo 1: | Cien Saude Colet Al D!, E?
revisdo de escopo®®®
Letramento em salde: folder educativo para
pacientes pediatricos com neurofibromatose Rev. Soc. Bras. B4 F
_ Enferm. Ped
tipo1®®

Legenda: YAnexo da carta de aceite de publicacdo. 2 O artigo se encontra em fase de editorac&o,
e a parte textual da publicacdo ahed of print pode ser consultada no anexo E (figuras e imagens

ndo divulgadas, aguardando processo de publicacéo final).
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8 CONCLUSOES

Com este trabalho, concluimos que a NF1 afeta, de fato, a QV de quem convive com a
doenca, visto que ela é complexa e apresenta manifestacdes variadas e imprevisiveis. Nesse
contexto, sdo necessarios estudos que envolvam a realidade de diversos paises, para a melhor
compreensdo da dimensdo da NF1 na vida diaria do afetado, assim como pesquisas de
intervencdes voltadas para a melhoria da QV dessas pessoas.

Assim, estudos baseados no LS dessa populacdo sdo necessarios a fim de identificar
quais lacunas de conhecimento esses individuos apresentam, bem como melhorar a forma como
eles se comunicam em salde, visto que que sdo um publico que frequentemente acessa 0s mais
variados servigos e niveis de saude. Emponderé-los sobre sua doenga pode trazer maior
sensacdo de autonomia de decisdo para o seu tratamento, além de um maior conhecimento sobre
sua doenca, permitindo que se expressem e melhor compreendam a dimenséao de ser uma pessoa
que vive com NF1. Assim, o LS, a QV e o impacto da doenga na familia s&o fatores primordiais
para melhorar a adesdo desses pacientes no acompanhamento, evitando possiveis complicacoes.
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caracteristicas fenotipicas da NF1, que podem variar dentro de uma mesma familia (FRIEDMAN,
2022).Independente da forma ao qual a doenca é adquirida, o diagndstico é
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prevalentemente clinico (NIH, 1988; FERNER et al, 2007), e ttm como base critérios estabelecidos desde
1988 (NIH, 1988) pelo National Institutes of Health (NIH) os quais seguem sendo usados até os dias atuais
(FERNER et al, 2007; DARRIGO JUNIOR et al, 2008; FRIEDMAN, 2022). O diagndstico da NF1 é
estabelecido quando o paciente apresenta duas ou mais das caracteristicas descritas nos achados
sugestivos (quadro 1). Um teste molecular negativo para NF1 ndo necessariamente exclui o diagnéstico da
doenga, pois alguns pacientes apresentam as caracteristicas clinicas acima citadas e ndo apresentam uma
variante de NF1 detectavel. Além disso, muitas das caracteristicas clinicas da NF1 aumentam em frequéncia
com a idade do individuo, onde alguns individuos que sdo diagnosticados NF1 quando adultos ndo podem
ser diagnosticados na primeira infancia, visto que essas caracteristicas ndo eram aparentes (ACCCETTURO
et al 2020; FRIEDMAN, 2022).Atualmente ndo ha cura para a NF1, mas é importante que os pacientes
realizem um acompanhamento multidisciplinar/profissional no minimo 1 vez por ano, ou com uma frequéncia
maior em caso de complicagdes ou novas manifestagdes. Os neurofibromas cutaneos podem ser removidos
através de procedimento cirurgico quando causam dor, afetam a vida diaria do portador ou trazem prejuizos
estéticos para o paciente, sendo esta abordagem considerada padrdo ouro para o manejo dos
neurofibromas. No entanto, pacientes com neurofibromas plexiformes, dependendo do tamanho da leséo
e/ou da sua localizacdo, podem ser beneficiados por tratamentos conjugados com quimioterapia e/ou
radioterapia. Além disso, é fundamental o acompanhamento do desenvolvimento neuropsicomotor do
infante, assim como acompanhar seu desenvolvimento educacional, para que alteragdes como transtorno de
déficit de atencao/hiperatividade possam ser rapidamente intervidas (FRIEDMAN, 2022) . Problemas
psicolégicos sdo frequentemente encontrados nos pacientes com NF1, causados tanto pelas manifestagées
clinicas da doencga (p.ex. multiplos neurofibromas) quanto pelo prognéstico complexo e imprevisivel da
enfermidade. Tais problemas representam um risco para a saude do paciente, visto que afetam diretamente
a qualidade de vida (QV) dele.QV, de acordo com a Organizagdo Mundial de Saude (OMS), é a “percepcéo
do individuo de sua posi¢ao na vida no contexto da cultura e do sistema de valores nos quais ele vive,
considerando seus objetivos, expectativas, padrées e preocupagdes” (WHO, 1998). Na area da saude e
suas vertentes, o interesse pelo conceito de QV tem influenciado nas politicas publicas e nas praticas
assistenciais/protocolos de tratamento nas ultimas décadas, pois sabe-se que os determinantes e os demais
condicionantes do processo saude-doenca sdo fatores complexos e multifatoriais (SEIDL et al,
2004).Existem diversos instrumentos dedicados a mensuragéo da QV dos individuos. Na pediatria se
destaca a linha Pediatric Quality of Life InventoryTM (PedsQLTM). O PedsQLTM foi
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desenvolvido em sua primeira versao por Varni e colaboradores no ano de 1999 e tinha como objetivo
apresentar um instrumento que analisasse a QV de criangas e adolescentes. O questionario foi denominado
de PedsQLTM Generic Scores, o qual € um questionario amplo e que com a descoberta de novas doengas
e avangos em saude precisou ser repensado, a fim de conseguir entregar analises mais apuradas sobre a
QV do paciente pediatrico enfermo (VARNI, SEID, RODE, 1999; VARNI et al, 2003). Dada a complexidade
da doenca e as possiveis repercussdes que ela pode causar durante a vida do portador, todo paciente
diagnosticado com NF1 necessitara de um acompanhamento multiprofissional continuo, com a finalidade de
identificar, tratar e/ou acompanhar as complicagdes o mais precocemente possivel. Isso faz com que o
individuo e muitas vezes sua rede de apoio (pais, familiares, cuidadores, entre outros) acessem os diversos
servigos (e niveis) de saude de forma frequente.Com isso, € importante que estes pacientes e os demais
recebam “educacgdo em saude” (ES), para que consigam permear os servigos de saude de forma dinamica e
objetiva. Para Kwan e colaboradores (2006) a ES esta ligada as estratégias orientadas para capacitar os
usuarios dos servicos de saude para a tomada de decisdes de salde adequadas, além da adogédo de
comportamentos de saude que levardo a resultados positivos. O letramento em saude (LS) se refere na
capacidade do individuo de obter, processar e compreender as informagdes e os servicos basicos de saude,
os quais sdo importantes para a tomada de decisdo tanto sobre sua satide quanto sobre os cuidados
médicos que necessita ou ira necessitar. Para tanto, o LS compreende os determinantes individuais e
sistémicos, que envolvem a habilidade de comunicagéo entre o paciente e os profissionais de saude,
aspectos culturais de cada individuo, as complexidades do sistema de saude ao qual este esta inserido,
entre outros (WEISS et al, 2005). Por fim, é importante entender qual o real impacto familiar que a NF1
exerce, tendo em vista a complexidade da doencga e tudo o que a envolve. Com a finalidade de entender o
impacto familiar sofrido pelas doengas no periodo da infancia e adolescéncia Varni e colaboradores (2004)
desenvolveram o PedsQL™ Family Impact Module 2.0 (PESQLfm), questionario com o objetivo de identificar
possiveis impactos que a doenca no infante exerce sobre a sua familia, sendo este questionario traduzido
transculturalmente para o Brasil por SCARPELLI et al (2008).Um estudo brasileiro aplicou o PESQLfm em
52 criancas/adolescentes portadores de alguma doenga crénica onde encontrou maiores impactos familiares
na dimenséo “preocupagdo” seguida da dimensao “funcionamento emocinal”’. Neste estudo a equipe nao
apresenta prevaléncias das doengas presentes na populagdo estudada, mas seus resultados provam que
ha impacto familiar significativo frente a uma doenca crénica na faixa etaria pediatrica (SANTOS et al, 2021).
Ja uma pesquisa realizada no estado do Parana/BR analisou o impacto familiar de 69 criangas e
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adolescentes acometidos por coagulopatias e hemoglobinopatias hereditarias através do questionario
PESQLfm, onde também foi encontrado um consideravel impacto nas familias da amostra de estudo
(SILVA, 2020).

Objetivo da Pesquisa:

Objetivo Primario:

Analisar o grau de LS e da QV de pacientes com NF1 e o impacto da doeng¢a na familia do paciente.
Objetivo Secundario:

Mensurar a QV de pacientes de NF1; Analisar o grau de LS de pacientes com NF1;Analisar o perfil
socioeconémico e sociodemografico de

pacientes com NF1; Avaliar se ha associagcdo da QV com o perfil socioecondmico e sociodemografico de
pacientes com NF1; Avaliar se ha associagdo do grau de LS com o perfil socioeconémico e
sociodemografico de pacientes com NF1;Avaliar se ha associagdo do grau de LS com a QV de pacientes
com NF1; Avaliar o grau de LS de pais ou responsaveis legais de pacientes com NF1; Avaliar se ha
associacao do grau de LS com o perfil socioeconémico e sociodemografico de pais ou responsaveis legais
de pacientes com NF1; Mensurar o impacto da NF1 na familia do paciente; Associar o impacto da NF1 na
familia do paciente com os dados sociodemograficos e com o grau de LS; Associar o impacto da NF1 na
familia do paciente com os achados da QV.

Avaliacao dos Riscos e Beneficios:

Os riscos na participagdo estdo relacionados em vocé se sentir triste, entediado ou cansado. Nos
comunique caso sinta algum desconforto que a entrevista sera imediatamente pausada.

Os beneficios em participar deste estudo se ddao em ajudar outros pacientes e familias que possuem a

mesma condigdo que vocés, a neurofibromatose tipo 1.

Comentarios e Consideragoes sobre a Pesquisa:

Trata-se de um estudo observacional transversal com amostra por conveniéncia.

Fardo parte deste estudo pacientes com neurofibromatose tipo 1 (NF1) com 7 a 25 anos e seus
responsaveis legais/cuidadores.

Serao coletados dados clinicos, sociodemograficos e de conhecimento sobre a NF1 através de um
questionario semi-estruturado, com posterior aplicagdo dos instrumentos Health Literacy Questionnaire,
Pediatric Quality of Life InventoryTM Generic Core Escores e Pediatric Quality of Life InventoryTM Family
Impact.

O estudo busca investigas se pacientes com NF1 possuem um adequado letramento em saude, como é a
qualidade de vida e se a doenga exerce impacto familiar.
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Consideragoes sobre os Termos de apresentagao obrigatoria:
Apresentados e adequados.

Conclusoes ou Pendéncias e Lista de Inadequacgoes:

Diante do exposto e de acordo com as atribuigdes definidas na Resolugdo CNS n°. 466 de 2012 e na Norma
Operacional n°. 001 de 2013 do CNS, este Comité de Etica em Pesquisa da ISCMPA manifesta-se pela
aprovacgao do projeto de pesquisa proposto.

Consideragoes Finais a critério do CEP:

Apds avaliagdo do protocolo de pesquisa acima descrito, o presente Comité de Etica em Pesquisa
(CEP/ISCMPA) nao encontrou ébices quanto ao desenvolvimento do estudo em nossa Instituicdo e podera
ser iniciado a partir da data de emissédo deste parecer.

Observagdes:

1 — Para o inicio do projeto de pesquisa, o investigador devera apresentar o Parecer Consubstanciado de
aprovacgéo pelo CEP/ISCMPA a chefia do servigco onde sera realizada a pesquisa.

2- Solicitagdes de acesso aos dados de prontuarios, cracha e demais pedidos devem ser encaminhados ao
endereco de e-mail: pesquisa@santacasa.org.br .

3 - O pesquisador responsavel devera encaminhar a este CEP (ISCMPA), relatérios de andamento dos

projetos desenvolvidos na ISCMPA, relatérios parciais (pesquisas com durag¢ao superior a 6 meses),
relatérios finais (ao término da pesquisa) e os resultados obtidos (cépia da publicagéo).

Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:

Tipo Documento Arquivo Postagem Autor Situacao
Informagdes Basicas| PB_INFORMACOES_BASICAS_DO_P | 24/11/2022 Aceito
do Projeto ROJETO 2051002 .pdf 10:48:39
Projeto Detalhado / |Projeto_NF1.pdf 24/11/2022 |LUCAS PAULO DE Aceito
Brochura 10:43:29 |[SOUZA
Investigador
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Q-

mo

TCLE / Termos de |TCLE_TA.pdf 24/11/2022 [LUCAS PAULO DE Aceito

Assentimento / 10:42:14 |[SOUZA

Justificativa de

Auséncia

Folha de Rosto folharsosto.pdf 23/11/2022 |LUCAS PAULO DE Aceito
14:45:54 | SOUZA

Declaragéo de anuencia.pdf 17/11/2022 |LUCAS PAULO DE Aceito

concordancia 18:44:26 | SOUZA

Declaragéo de docs_NF1_.pdf 17/11/2022 |LUCAS PAULO DE Aceito

Pesquisadores 18:41:50 |SOUZA

Orgamento Orcamento.pdf 15/11/2022 |LUCAS PAULO DE Aceito
11:04:42 | SOUZA

Cronograma Cronograma.pdf 15/11/2022 |LUCAS PAULO DE Aceito
11:03:05 | SOUZA

Situagao do Parecer:
Aprovado

Necessita Apreciagao da CONEP:

Nao
PORTO ALEGRE, 07 de Dezembro de 2022
Assinado por:
JOAO CARLOS GOLDANI
(Coordenador(a))
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REPUBLICA FEDERATIVA DO BRASIL
MINISTERIO DA EDUCACAO
UNIVERSIDADE FEDERAL DE CIENCIAS DA SAUDE DE PORTO ALEGRE

Pro-Reitoria de Pesquisa e Pos-Graduagao

Comissao de Pesquisa - COMPESQ

ATESTADO DE REGISTRO

Dados do Projeto:

Numero: 251/2022

Titulo: Qualidade de vida e letramento em saude de pacientes com neurofibromatose tipo 1 e o
impacto da doenca na familia

Pesquisador(a) Responsavel: Paulo Ricardo Gazzola Zen
Vigéncia: 07/12/2022 a 06/12/2028

Pesquisadores:
Equipe UFCSPA:

e Paulo Ricardo Gazzola Zen
e Lucas Paulo De Souza

Equipe Externa: Nao possui.

Atestamos que o projeto de pesquisa acima identificado foi previamente aprovado pelo CEP e apds, foi
registrado no Sistema de Registro de Projetos de Pesquisa da UFCSPA. Salientamos que cabe ao CEP
toda a avaliagdo referente as questdes éticas do projeto e que qualquer alteragdo no projeto original
deve ser reportada ao CEP que aprovou o projeto. Este atestado nédo garante a concesséo de recursos
financeiros por parte da UFCSPA.

Porto Alegre, 13 de dezembro de 2022

RENATA PADILHA GUEDES
Coordenadora Da Comissao De Pesquisa
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escopo

ABSTRACT

Objective: To map concepts, findings, and limitations related to quality of life in
children, adolescents, and young adults with neurofibromatosis type 1. Method:
This is a scoping review protocol based on Joanna Briggs Institute (JBI) guidelines.
Data searches will be conducted on PubMed/MEDLINE, EMBASE, Web of Science,
Lilacs, CINAHL, Open Grey, and Google Scholar. The retrieved manuscripts will be
organized using the Rayyan tool for duplicate identification and removal. Subse-
quently, the articles and other materials will be processed in the same tool for
screening and selecting eligible studies by two independent researchers, and this
entire process will be described in a flowchart adapted from the PRISMA-ScR
checklist. As appropriate, data extracted from eligible manuscripts will be pre-
sented in tables, figures, and flowcharts. The data will be discussed and correlated
to identify potential strengths and limitations related to the research topic.
Descriptors: Quality of Life; Neurofibromatosis 1; Review.

RESUMO

Objetivo: Mapear conceitos, achados e limitagdes acerca da qualidade de vida de
criangas, adolescentes e adultos jovens portadores de neurofibromatose tipo 1.
Método: Trata-se de um protocolo de revisdo de escopo baseado nas diretrizes
do Joanna Briggs Institute (JBI). A busca de dados sera realizada nas plataformas
PubMed/MEDLINE, EMBASE, Web of Science, Lilacs, CINAHL, Open Grey e Google
Scholar. Os manuscritos encontrados serdo organizados através da ferramenta
Rayyan para identificagdo e exclusdo de duplicatas. Na sequéncia, os artigos e
demais materiais seguirdo na mesma ferramenta para triagem e selegdo de estu-
dos elegiveis por dois pesquisadores independentes, sendo esse processo todo
descrito em um fluxograma adaptado do Checklist PRISMA-ScR. Os dados extrai-
dos dos manuscritos elegiveis serdo apresentados em tabelas, quadros e fluxo-
gramas, conforme pertinente. Os dados serdo discutidos e inter-relacionados, com
a finalidade de identificar potencialidades e limitagdes acerca do tema de pes-
quisa.

Descritores: Qualidade de Vida; Neurofibromatose 1; Revisdo.

INTRODUCTION

Neurofibromatosis type 1 (NF1) is a multisystem phacomatosis with an
autosomal dominant inheritance pattern. Multiple café-au-lait macules,
freckles, multiple neurofibromas, learning disabilities, behavioral prob-
lems, and other complications of varying severity and complexity charac-
terize it. The expression of the disease and its various complications varies
even among individuals within the same family. Advances in molecular
biological analysis and imaging techniques have not only helped to eluci-
date the etiological and clinical characteristics of NF1 but have also pro-
vided better prospects for therapeutic intervention for those affected by
the disease(1-2),

According to the United Kingdom Neurofibromatosis Association Clinical
Advisory Board, the incidence of NF1 is estimated to be from 1 in 2,500
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to 1 in 3,000, with no evidence of the predom-
inance of the disease in specific populations or
sexes. However, studies indicate a symmetric
distribution between cases resulting from ge-
netic transmission (i.e., when one of the par-
ents is an NF1 carrier) and cases resulting from
new genetic mutations(3). As a result, each
child of an NF1 carrier has a 50% chance of in-
heriting the disease-causing variant, with an al-
most 100% chance of manifestation. Conse-
quently, a child who inherits an NF1-causing
variant is expected to develop some phenotypic
features of NF1, which may vary even within
the same family(2,

Regardless of how the disease is acquired, the
diagnosis is predominantly clinical(*3), based
on criteria established by the National Insti-
tutes of Health in 1988 and still in use today(!
3). Suspicion of NF1 arises when the patient
presents with any clinical manifestations out-
lined in Figure 1(1-2),

Presence of bone dysplasia
First-degree relative diagnosed with NF1

v 6 or more café-au-lait macules (>5 mm in
children or >15 mm in adults)

v 2 2 cutaneous and/or subcutaneous neuro-
fibromas OR 1 plexiform neurofibroma

v Axillary or inguinal freckling

v Optic glioma

v 2 2 Lisch nodules or > choroidal abnormali-
ties

v

v

Source: Adapted from Ferner et al., 2007 and Friedman,
2022.

Figure 1 - Clinical criteria for diagnosing NF1. Porto
Alegre, RS, Brazil, 2023

The diagnosis of NF1 is made when a patient
has two or more features described in the sug-
gestive findings(1-2) (Figure 1). A negative mo-
lecular test for NF1 does not necessarily ex-
clude the diagnosis of the disease, as some pa-
tients have the above clinical features without
a detectable NF1 variant. In addition, many of
the clinical features of NF1 increase in fre-
quency with age. Adults diagnosed with NF1
may not have been diagnosed in early child-
hood because these features were absent(14),

Currently, there is no cure for NF1, but patients
must undergo multidisciplinary/professional
follow-up at least once a year or more fre-
quently in case of complications or new mani-
festations. Cutaneous neurofibromas can be
surgically removed if they cause pain, interfere
with daily life, or are aesthetically disfiguring.

This approach is considered the gold standard
for neurofibroma management.

Monitoring the neuropsychomotor development
of infants is essential, as is tracking their edu-
cational progress to quickly identify and ad-
dress issues such as attention-deficit/hyper-
activity disorder, which is common in NF1 pa-
tients. Mental health problems are also com-
mon in NF1 carriers, caused by both the clinical
manifestations of the disease (e.g., multiple
neurofibromas) and the complex and unpre-
dictable prognosis of the disease. These issues
represent a health risk because they directly af-
fect their quality of life (QoL).

According to the World Health Organization,
QoL is “an individual’s perception of his or her
position in life in the context of the culture and
value systems in which he or she lives and con-
cerning his or her goals, expectations, stand-
ards, and concerns”(®), In the field of health and
its subsets, the growing interest in the concept
of QoL has influenced not only public health
policies but also care practices and protocols.
This is because the process of health and illness
is complex, dynamic, and multifactorial(®),
Numerous instruments have been developed to
measure QoL in the population, of which the
Pediatric Quality of Life Inventory™ (PedsQL™)
is particularly prominent in pediatrics. Devel-
oped by Varni and colleagues in 1999(7), the
PedsQL™ aims to provide a comprehensive tool
for assessing QoL in children and adolescents.
The questionnaire, known as the PedsQL™ Ge-
neric Core Scores, is a broad instrument(),
With the discovery of new diseases and ad-
vances in health care, it has had to be adapted
to different pathologies, including NF1, to allow
more refined analyses of QoL in pediatric pa-
tients.

Because of the disease’s complexity and poten-
tial impact throughout a patient’s life, anyone
diagnosed with NF1 requires continuous multi-
disciplinary follow-up to identify, treat, and/or
monitor complications as early as possible. This
often results in the patient and their support
network (parents, family members, caregivers,
etc.) making frequent and recurrent visits to
different healthcare services and levels. The
context of being a carrier of a complex, incura-
ble disease with self-limited treatment can af-
fect a patient’s life and lead to a reduction in
their quality of life. Therefore, this study aims
to review the concepts and findings related to
QoL in children, adolescents, and young adults
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with NF1 and to identify limitations associated
with this topic in the current literature.

METHOD

This is a protocol for a scoping review (SR) of
the literature. SRs are commonly used to out-
line the key concepts that support and/or guide
a particular field of research and clarify working
definitions and even conceptual boundaries of
a particular topic(®. SR studies are gaining trac-
tion in the global scientific literature, and the
contribution of this type of review to mapping
relevant and current research is undeniable. It
can significantly benefit professionals in their
clinical practice and researchers in generating
new research on a topic(®.

The current protocol is structured according to
the Preferred Reporting Items for Systematic
Review and Meta-Analysis Protocols (PRISMA-
P) guidelines(19), PRISMA-P, originally a check-
list to guide researchers in formulating a sys-
tematic review protocol, was adopted to de-
velop this scoping review protocol to ensure a
higher level of methodological rigor.

Protocol and registration

The SR will be conducted according to the Jo-
anna Briggs Institute (JBI) guidelines®, and
the results will be structured according to the
Preferred Reporting Items for Systematic Re-
views and Meta-Analyses extension for Scoping
Reviews (PRISMA-ScR) checklist1), This proto-
col has been registered on the Open Science
Framework (OSF) platform wunder osf.io/
veqdx(12),

Research question

The PCC mnemonic was used to formulate the
research question, where P refers to population
(children, adolescents, and young adults), C re-
fers to concept (QoL), and C refers to context
(being a carrier of NF1). Thus, the guiding re-
search question is: How has the QoL of chil-
dren, adolescents, and young adults with NF1
been addressed in Brazil and around the world?

Inclusion criteria

Population
Studies involving children, adolescents, and
young adults aged 5 to 25 years with NF1 will
be included.

Study concept
Studies must focus on the analysis of quality of

life, regardless of how it is approached, treated,
or analyzed.

Context
This review will be set in the context of NF1
carriers.

Types of evidence sources

As proposed by the JBI, a SR has a broader
scope of research with less restrictive criteria.
Following the JBI protocol, data from multiple
sources of evidence with diverse study designs
will be used. The broad nature of SR questions
helps gather evidence from diverse and heter-
ogeneous sources(®,

Search strategy

Based on the PCC mnemonic, search strategies
will be constructed using the Descritores em
Ciéncia da Saude (DeCS)/Medical Subjects
Headings (MeSH) Portuguese, English, and
Spanish terms. An example of the systematiza-
tion of the search strategy can be seen in Fig-
ure 2.

Eligibility criteria

The selected databases are PubMed/MEDLINE,
EMBASE, Web of Science, Lilacs, and CINAHL.
Open Grey and Google Scholar databases will
be used. Studies published in Portuguese, Eng-
lish, and Spanish will be considered eligible for
gray literature searches. The timeframe for in-
clusion will be from January 2018 to June 2023,
with the possibility of extending the timeframe
based on the availability of studies at the time
of the search, supported by a clear rationale in
the final manuscript. Included sources will in-
clude fully published articles, preprints, online
handbooks, theses, and dissertations. If neces-
sary, attempts will be made to contact the pri-
mary author to request the full manu-
script/document for those unavailable during
the initial search.

Study selection

After searching the databases, eligible studies
will be selected systematically, in pairs, inde-
pendently, and blinded, as recommended by
JBI®), using the Rayyan tool. In case of disa-
greements, a third reviewer will make the final
decision. The study inclusion process will be or-
ganized following the PRISMA checklist(*? and
presented in the “results” section of the final
manuscript. The checklist has been adapted for
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Mapping concepts, findings, and limitations regarding the quality of life of children,
L. adolescents, and young adults with neurofibromatosis type 1.
Objective
P (Population) C (Concept) C (Context)
Extraction Children, teenagers, and young QoL Be a NF1 holder
adults
“Child”, “Child Health”, | “Indicators of Quality | “"Neurofibromatosis 17
I “Adolescent”, “Adolescent | of Life”, “Quality of | "Neurofibromatosis  Type 17
combiriaxion Health”, “Young Adult” Life” “Neurofibromatosis Type 15
“Genes, Neurofibromatosis 1”
Child OR Child Health OR | Indicators of Quality | Neurofibromatosis 1 OR
Construction Adolescent OR  Adolescent | of Life OR Quality of [ Neurofibromatosis Type 1 OR
Health OR Young Adult Life Neurofibromatosis Type I
Child OR Child Health OR Adolescent OR Adolescent Health OR Young Adult AND Indicators
Application of Quality of Life OR Quality of Life AND Neurofibromatosis 1 OR Neurofibromatosis Type 1
OR Neurofibromatosis Type I

Figure 2 - Systematization of the search strategy. Porto Alegre, RS, Brazil, 2023

this review and is provided in Figure 3.

Number of records in
Google Scholar, Ogen
Grey, and Web of
Science databases

Number of records in the
CINAHAL and EMBASE
databases:

Number of records in
MEDLINE/PUBMED  and
LILACS databases:

| Number of records found in the 7 databases: I

Records excluded after extraction of duplicates
by Rayyan Software:

I Selected records for title and abstract reading: I

Records excluded after reading the title and
abstract:

'

I Complete records assessed for eligibility: l

Recards excluded after full reading because tey
did not meet the selection criteria:

Source: Adapted from Page et al., 2021.
Figure 3 - Flowchart for the selection of eligible

studies. Porto Alegre, RS, Brazil, 2023

Records deleted without full access: |

((wewsiow )(__eucisnary J( screenine ][ pentiercation |

First, the retrieved studies are analyzed using
the Rayyan tool to identify duplicates, which
are recorded and removed. After eliminating
duplicate manuscripts, the systematic process
of selecting eligible studies using the Rayyan
tool will continue.

The first step in selecting eligible studies will be
to read the title and abstract of all materials
found to identify those that meet the inclusion

and exclusion criteria. This step will be per-
formed by a researcher trained according to the
standards of this protocol. The selection will be
carried out using the Rayyan tool, and in case
of uncertainty, the material will automatically
proceed to the second selection stage.

The second stage of selecting eligible studies,
also within the Rayyan tool, will involve reading
the full manuscripts of the materials screened
in the previous stage. This blind selection phase
will be performed by two different researchers,
with a third reviewer to decide on the inclusion
or exclusion of studies in case of disagreement.
Manuscripts that meet the objectives and inclu-
sion criteria will be included, and data will be
extracted. At this stage, manuscripts unavaila-
ble for full reading will be excluded.

Data extraction

The synthesis of data from the selected manu-
scripts is presented to provide readers with a
robust, up-to-date, and systematic overview of
QoL in children, adolescents, and young adults
with NF1. To achieve this, a synoptic table has
been developed containing the authors’ names,
year of publication, aims or proposal of the
manuscript, methodology, main results, and
conclusions. The discussion of the results will
be interrelated in a narrative manner, aiming to
clarify the theoretical and methodological ap-
proaches of the research topic. Figure 4 illus-
trates the model of the synoptic table that will
be used to synthesize the results.
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Year of

Journal publication

Author

Aims

Conclusions
or concluding
remarks

Methodology Findings

Source: Adapted from Peters et al., 2020.

Figure 4 - Data extraction summary table template. Porto Alegre, RS, Brazil, 2023

Data presentation

The data from the articles and other documents
found will be extracted, synthesized, and orga-
nized into tables, figures, and flowcharts ac-
cording to the relevance and nature of the find-
ings. In addition, the Grading of Recommenda-
tions Assessment, Development, and Evalua-
tion (GRADE) method will be applied to the in-
cluded manuscripts to assess the quality of ev-
idence, which will be classified into four levels:
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Resumo

Introducdo: A Neurofibromatose Tipo 1 é uma facomatose que apresenta um padrdo de
heranga autossdbmica dominante. A expressao da doenca, bem como as suas complicagdes, €
variavel. Objetivo: Mapear 0s conceitos e achados acerca da qualidade de vida de criancas,
adolescentes e jovens adultos com Neurofibromatose Tipo 1 e identificar as limitagdes acerca
do tema na literatura atual. Método: Trata-se de uma de revisdo 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 questionario “Checklist for Analytical Cross
Sectional Studies”. Resultados: 39 registros foram selecionados para avaliacdo de
elegibilidade por dois pesquisadores distintos; destes, oito foram incluidos na revisdo por
estarem de acordo com os critérios de inclusdo estabelecidos. Concluséo: A Neurofibromatose
Tipo 1 é uma doenca complexa com ampla comorbidade, o que compromete diretamente a
qualidade de vida de seus individuos. Estudos de interven¢do para uma melhor abordagem dessa
dimensao se fazem necessarios, a fim de melhorar a qualidade de vida.

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

A Neurofibromatose Tipo 1 (NF1) é uma facomatose sistémica que apresenta um padrao
de heranca autossdmica dominante. A doenca € caracterizada por multiplas manchas café-com-
leite (MCCL), maculas lentiginosas nas dobras cutaneas — popularmente chamado de sardas —,
neurofibromas, dificuldade de aprendizagem, entre outras complicacbes com gravidade e
complexidade variadas®. A expressdo da doenga, bem como as suas diversas complicagdes, é
variavel, inclusive em individuos dentro de uma mesma familia®2.

Dados apresentados pelo United Kingdom Neurofibromatosis Association Clinical
Advisory Board estimam que a incidéncia da NF1 esteja entre 1:2.500 a 1:3.000, sem diferenca
estatistica em relagdo ao predominio da doenca sobre determinadas populagGes e sexo. Em
relacdo a heranca genética da doenca, cada filho de um individuo com NF1 tem 50% de chance
de herdar a variante causadora da doenca, sendo sua manifestacdo proxima de 100%. Sendo
assim, uma crianca que herda uma variante causadora de NF1 ira desenvolver algumas
caracteristicas fenotipicas dela, que podem variar dentro de uma mesma familia?.

Indiferentemente da forma através da qual a enfermidade é adquirida, por mutagdo nova
ou herdada, seu diagnostico € predominantemente clinico, tendo como bases critérios

diagnosticos bem estabelecidos, através de um consenso internacional de 2021%. Com isso, uma
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anamnese e exame fisico adequados tendem a ser suficientes para o diagnostico da NF1.
Contudo, exames complementares se fazem necessarios ndo sO para avaliar o grau de
comprometimento do individuo, mas também para o diagnostico precoce e 0 acompanhamento
das complicagGes inerentes a doengal?.

Ademais, os critérios de diagndstico clinico tém baixa sensibilidade em criangas, uma
vez que os sinais da NF1 aparecem progressivamente ao longo do tempo. Sendo assim, para
aumentar a taxa de diagndstico na faixa etaria abaixo de sete anos e nos individuos que
apresentam apenas MCCL e sardas nas dobras cutaneas, com ou sem histérico familiar de NF1
e nenhum outro critério clinico, o diagndstico através de exame molecular pode ser considerado
tanto para auxiliar na identificacio de uma doenca diferencial quanto para confirmar a NF11.

De acordo com o ultimo consenso, suspeita-se de NF1 quando o individuo apresenta as
manifestacdes clinicas! dispostas nos topicos a seguir:

e Os critérios diagndsticos (A) compreendem um individuo que ndo tem um dos pais
diagnosticados com NF1 se dois ou mais dos seguintes achados estiverem presentes:

v" 6 ou mais MCCL com mais de 5mm de diametro em individuos pré-pubere ou
>15mm em individuos pés-puberes;

v maculas lentiginosas na regido axilar ou inguinal;

v >2 neurofibromas de qualquer tipo, OU 1 neurofibroma plexiforme (NFp);

v Glioma de via 6ptica;

v' >2nodulos de Lisch ou > anormalidades coroidais;

v Lesdo Ossea distinta, como displasia esfenoidal, arqueamento antero-lateral da
tibia ou pseudoartrose de um 0sso longo;

v Variante patogénica heterozigética da NF1 com uma fracdo alélica variante de
50% em tecido aparentemente normal, como globulos brancos.

e Um filho de um dos pais que atende aos critérios diagndsticos especificados em A
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merece um diagnostico de NF1 se um ou mais dos critérios em A estiverem presentes.

Hodiernamente, sabe-se que um teste molecular negativo para NF1 ndo exclui o
diagndstico da doenga, tendo em vista que alguns individuos apresentam suas manifestacdes
caracteristicas, mas ndo uma variante patogénica da NF1 detectavel. Outro ponto é que muitas
das caracteristicas clinicas da doenca aumentam com a idade do individuo, fazendo com que
alguns sejam diagnosticados quando adultos®,

O acompanhamento multiprofissional é necessario aos que convivem com NF1, tendo
em vista que a enfermidade ndo tem uma cura. As consultas periddicas, com uma frequéncia a
ser definida conforme a gravidade dos achados em cada caso, sdo necessarias para a
identificacdo e a intervencdo precoce de complicagcbes que possam surgir no percurso da
doenca.

Ainda que perspectivas de tratamento estejam acompanhando os avancos da ciéncia, 0
considerado padrdo ouro para a retirada de neurofibromas ainda € através de procedimento
cirurgico, sendo este recomendado quando os neurofibromas causam dor, afetam a vida diaria
do individuo e/ou trazem prejuizos estéticos para ele. Contudo, individuos com NFp contam
com um novo medicamento cujo principio ativo € o Selumetinib. Trata-se de um medicamento
que atua como inibidor da metiletilcetona (MEK), bloqueando certas proteinas envolvidas no
crescimento de células tumorais. Foi feito um ensaio clinico de fase 2 com criancas que
apresentavam NFp inoperavel, as quais receberam o medicamento; apds 1 ano, constatou-se
melhora significativa no tamanho do tumor, bem como uma reducdo da dor local e de outras
queixas e sintomas associados*. O medicamento em questéo é aprovado pela Agéncia Nacional
de Satde (ANVISA), porém ainda ndo esta incorporado ao rol do Sistema Unico de Satde
(SUS) brasileiro.

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

seu desenvolvimento neuropsicomotor, bem como educacional, para que possiveis desvios
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também sejam precocemente identificados e intervindos. Problemas psicoldgicos (tais como
depressdo e ansiedade) também sdo frequentemente encontrados nas pessoas com NF1, os quais
sdo causados tanto pelas manifestacdes clinicas da NF1 (p.ex., multiplos neurofibromas) quanto
pelo progndstico complexo e imprevisivel da enfermidade. Com isso, tais achados representam
um risco para a saude, visto que afetam diretamente a sua qualidade de vida (QV).

O conceito de QV é antigo, apresentado pela Organiza¢do Mundial de Satide em meados
de 1998 e designando a “percepg¢ao do individuo de sua posi¢do na vida no contexto da cultura
e do sistema de valores nos quais ele vive, considerando seus objetivos, expectativas, padroes
e preocupagdes” °. No atendimento multiprofissional em salide e suas variantes, o interesse no
conceito de QV vem aumentando desde entdo, dada a influéncia ndo sé das politicas de atencao
em salde, mas também das praticas e dos protocolos assistenciais, visto que o processo saude
e doenca, assim como o manejo da QV, sdo complexos, dindmicos e multifatoriais °.

Uma revisdo sistematica’ 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
individuos controle, dado reforcado pela metanalise 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 fisico, emocional e cognitivo do quem convive com a doenga. Os autores
chamam a atencéo pelo baixo nimero de pesquisas com criangas que vivem com NF’. Isso
evidencia a necessidade de estimular mais e novas pesquisas na tematica. Além disso, a
incorporagdo de tratamentos j& validados, como nos casos de NFp, tanto no sistema privado
quanto no SUS, poderia auxiliar quem vive com a doenca a ter uma maior QV*,

Tendo em vista a complexidade da doenca e suas repercussdes, todo individuo que
convive com NF1 devera seguir com um acompanhamento multiprofissional continuo, com a

finalidade de identificar e intervir precocemente as possiveis complicagdes advindas da doenga.
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Com isso, tanto quem vive com NF1 quanto sua rede de apoio acessardo os mais diversos
servicos de salde, muitas vezes de maneira frequente e recorrente. Todo esse contexto de salde-
doenga, assim como o sintoma de viver com uma enfermidade complexa, incurdvel e com
tratamento autolimitado, traz certas inferéncias na vida, causando reducdo da sua QV®®. Sendo
assim, o objetivo desta revisao de escopo (scope review: SR) é mapear os conceitos e achados
acerca da QV de criancas, adolescentes e adultos jovens com NF1 e identificar as limitagdes
acerca do tema na literatura atual.

METODO

Trata-se de uma de revisdo da literatura do tipo SR. As SR s&o usadas para delinear os
principais conceitos que sustentam e norteiam um determinado campo de pesquisa, assim como
esclarecer as definicdes de trabalho e limites conceituais de um determinado topico®. Os estudos
de SR vem ganhando espaco na literatura, tendo alto potencial para contribuir para fortalecer
tanto os profissionais em suas praticas clinicas quanto os pesquisadores na producdo de novas
pesquisas®.

A presente SR esta estruturada de acordo com o Preferred Reporting ltems for
Systematic review and Meta-Analysis Protocols (PRISMA-P)!!. O PRISMA-P é um checklist
para guiar a formulacdo de um protocolo de revisdo sistemética, em que seus conceitos gerais
podem ser adotados para a elaboragdo de uma reviséo de escopo, a fim de garantir um maior
rigor metodoldgico.

Protocolo e registro

A SR foi conduzida de acordo com as orientacdes do Joanna Briggs Institute (JBI)®;
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)*2. O protocolo desta SR foi registrado na plataforma Open Science Framework

sob registro osf.io/vcqdx®® e publicado na revista Online Brazilian Journal of Nursing?®.
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Pergunta de Pesquisa

Na formulagéo da questéo de pesquisa, utilizou-se 0 mnemonico PCC, onde P se refere
a Populagdo (criancas, adolescentes e adultos jovens), C se refere ao Conceito (QV) e C se
refere ao Contexto (Ter NF1). A questdo norteadora da pesquisa foi: Como a QV de criancas,
adolescentes e adultos jovens com NF1 vem sendo trabalhadas no Brasil e no mundo?

Critérios de Inclusao

Populagao

Serdo incluidos estudos realizados com criancas, adolescentes e jovens adultos, com
faixa etéria dos cinco aos 25 anos de idade e com NF1.

Conceito

Os estudos que abordem como tema central a analise da QV, independentemente de
como esta é abordada, tratada e analisada.

Contexto

Esta revisdo esta contextualizada com individuos que tém NF1.

Tipos de fonte de evidéncia

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
evidéncia, com os mais variados desenhos de estudo®.

Estratégia de busca

A partir do mneménico PCC, as estratégias de busca foram construidas através dos
Decs/Mesh Terms nos idiomas portugués, inglés e espanhol. A estratégia de busca esta
sistematizada no quadro 1.
Quadro 1 — Sistematizacdo da estratégia de busca

Elemento ilustrativo ndo liberado para divulgacgéo, aguardando publicacéo 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 elegiveis os estudos nos idiomas portugués,
inglés e espanhol publicados no periodo de janeiro de 2018 a junho de 2023, més em que 0s
estudos foram coletados. Cabe apontar que, na base de dados PubMed, a busca pelos metadados
levou em consideracdo a data de insercdo 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. Estdo incluidos nesta SR artigos completos publicados, preprint, manuais on-line,
dissertacgdes e teses.

Selecédo dos estudos

Apo0s a busca nas bases de dados, todas as etapas de selecdo dos estudos elegiveis
ocorreram de forma sistematica, aos pares, de forma independente e cegada, conforme
recomendacdo do JBI®, através da ferramenta Rayyan. As divergéncias encontradas foram
solucionadas por um terceiro revisor. O processo de inclusdo dos estudos foi sistematizado e
ocorreu de acordo com o Checklist PRISMA®*, sendo apresentado na Figura 1.

Figura 1 — Fluxograma de selecdo de estudos elegiveis

Elemento ilustrativo ndo liberado para divulgagéo, aguardando publicacéo final.

Na primeira etapa, os estudos encontrados passaram por uma analise para identificacdo
de duplicatas, as quais foram registradas e excluidas. A segunda etapa de selecdo de estudos
elegiveis seguiu com a leitura do titulo e resumo de todos os materiais encontrados, a fim de
identificar aqueles que estdo de acordo com os critérios de inclusdo e exclusdo. Foi realizada
por um pesquisador treinado com as normas deste protocolo. A sele¢do foi conduzida pela
ferramenta Rayyan e, em caso de davidas, 0 manuscrito foi automaticamente incluido para a

terceira etapa de selecéo.
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A terceira etapa de selecdo de estudos elegiveis consistiu na leitura na integra de todos
0s 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 divergéncias. Os manuscritos que atenderam ao objetivo e aos critérios de inclusdo
tiveram seus dados extraidos.

A sintese dos dados referente aos manuscritos selecionados esta apresentada de forma a
proporcionar ao leitor uma viséo robusta, atualizada e sistematizada sobre a QV de criancas,
adolescentes e jovens adultos com NF1. Para tanto, foi elaborado um quadro sindptico (Quadro
2). A discussdo dos resultados encontrados esta interrelacionada de forma narrativa, com o
intuito de elucidar os enfoques tedricos e metodoldgicos do tema de pesquisa.

Os estudos foram selecionados e analisados quanto a sua qualidade utilizando o
questionario Checklist for Analytical Cross Sectional Studies elaborado pela JBI*®. Em cada
estudo, foram avaliados os sujeitos e ambientes, bem como se a exposi¢éo foi medida de forma
valida e confiavel, se os critérios e medic¢Ges da condicdo foram corretos, se identificaram-se
fatores de confusdo, se informaram estratégias para lidar com esses fatores, se os resultados
foram medidos de forma valida e confiavel e se foi usada analise estatistica apropriada. Estudos
que apresentassem acima de 90% de presenca desses itens foram considerados de alta
qualidade!®. Para gerar o grafico da avaliacdo da qualidade e risco de viés, utilizou-se a
ferramenta Robvis Online!’, adaptando a avaliagdo da qualidade de acordo com as
recomendacdes da JBI*516,

RESULTADOS

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

pesquisadores distintos, atingindo uma taxa de concordancia de decisdo de 89,7% (n=35

registros) e tendo 10,3% (n=4 registros) conflito de deciséo. Os manuscritos em conflito foram
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encaminhados para deciséo por um terceiro avaliador, que optou pela excluséo de 75% (n=3
registros) destes. Ao final, 20,5% (n= 8 registros) foram incluidos por estarem de acordo com
as normas desta RS. Os artigos incluidos podem ser consultados no Quadro 2.

Quadro 2 — Sintese dos manuscritos incluidos para analise.

Elemento ilustrativo ndo liberado para divulgagéo, aguardando publicacéo final.

O Quadro 3 apresenta um gréafico de sinaleira com a sintese da avaliacdo da qualidade
da evidéncia de cada um dos estudos selecionados. Apenas um estudo?* (12,5%) ndo apresentou
informacdes suficientes para que todas as perguntas do checklist da JBI fossem respondidas,
n&o atingindo, portanto, qualidade elevada de evidéncia.

Quadro 3. Sintese da avaliacdo da qualidade da evidéncia dos estudos selecionados.

Elemento ilustrativo ndo liberado para divulgagéo, aguardando publicacéo final.

A Figura 2 representa uma sintese geral da avaliacdo da qualidade de evidéncia de todos
0s artigos selecionados.

Figura 2 — Gréfico de barras ponderadas com a sintese da avaliagdo geral da qualidade da
evidéncia dos manuscritos selecionados no estudo.

Elemento ilustrativo ndo liberado para divulgacéo, aguardando publicacéo final.
DISCUSSAO
Um olhar sobre a QV de criancas, adolescentes e adultos jovens saudaveis versus aos seus
pares com NF1

O Pediatric Quality of Life Inventory™ (PedsQL™) Generic Scores é um
questionario para avaliacdo geral da QV de criancas, adolescentes e adultos jovens?®?’. Ele
possui trés versdes, sendo elas: cinco aos sete anos, oito aos 13 anos, 14 aos 17 anos e 18 aos
25 anos, com modelo para a autoavaliacdo do individuo e o relato dos pais. Possui asser¢des
que séo dispostas em quatro subescalas (saude fisica, 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 andlise, os valores sdo 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 sdo apresentados por sua média e desvio
padrao?:?’,

Cipolletta e cols., na Italia'® aplicaram o PedsQL™ Generic Scores em 120
criangas, adolescentes e jovens adultos, sendo 60 destes com NF1 e 60 saudaveis. No estudo de
Cipolletta e cols.!8, constatou-se que, em todos os dominios do PedsQL™ Generic Scores, 0s
individuos que vivem com NF1 alcancaram pontuagdes mais baixas quando comparados a
populacédo do estudo sem NF1. Em termos de pontuacdes, os participantes com NF1 e saudaveis
pontuaram, respectivamente: dominio saude fisica (76.12+15.11, 86.20+£10.78), dominio saude
emocional (72.00+£18.55, 79.90+14.83), dominio 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 doenca com multiplas implicacGes, acaba interferindo na
QV de seus individuos afetados. Questionarios genéricos como o PedsQL ™ Generic Scores?®?’
acabam ndo sendo suficientes para a magnitude do problema, fazendo com que pesquisadores
desenvolvessem versdes especificas para NF1.

O PedsQL™ Neurofibromatosis Module (PedsQL™ NF) foi desenvolvido com o
objetivo de entregar um questionario especifico tanto para a anélise da QV de criangas,
adolescentes e jovens adultos NF1 quanto para a analise da percep¢édo dos pais sobre a QV do
filho com NF12°2%, O PedsQL™ NF ja foi traduzido transculturalmente para alguns paises,
dentre eles o Brasil®.

Outros questionarios que também podem ser utilizados para mensurar a QV de quem
vive com NF1 sdo os instrumentos Burden of Neurofibromatosis (BoN)? e o Impact of NF1 on

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

como medida de QV para ensaios clinicos e intervencdes terapeuticas?®.

O papel da familia na QV de seus filhos com NF1

Evidencia-se a importancia de estudos que investiguem a percepcao dos pais frente a
QV de seus filhos com NF1%. Analises comparativas do autorrelato do individuo com NFle da
percepcdo de seu responsavel podem ser Uteis ao se tracar estratégias de enfrentamento da
doenca, com intervencdes especificas para o aumento da sua QV. Envolver os pais em
intervencdes pode ser benéfico ndo s6 sobre a QV de seus filhos, mas também sobre sua prépria

Qv20, 21,23

Comunicacao e Letramento em Saude como preditores para a reducdo da QV na NF1

Letramento em saude (LS) € a capacidade do individuo de obter, processar e
compreender as informacdes e 0s servigos basicos de salde. Isso se faz importante para a
tomada de decisdo tanto sobre sua satde quanto sobre os cuidados médicos que necessita ou ira
necessitar. Para tanto, o LS compreende os determinantes individuais e sisttmicos que
envolvem a habilidade de comunicacéo entre o paciente e os profissionais de saude, assim como
aspectos culturais de cada individuo, as complexidades do sistema de saide no qual este esta
inserido, entre outros®.

Uma pesquisa com 305 criancas, adolescentes e jovens adultos com NF1 utilizando o
PedsQL ™ Generic Scores e o PedsQL™ NF evidenciou menores escores de QV em criangas
dos cinco aos sete anos no dominio “dificuldades de fala”; para as faixas etérias dos oito aos 12
anos e 18 aos 25 anos, ambas no “dominio comunicacgio em saude”?2. Nesse sentido, problemas
de aprendizagem também foram elencados como fatores relacionados na reducédo da QV em

escolares com NF1%4, H4, na literatura, materiais desenvolvidos pensados para a educacdo em
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satide de individuos que vivem com NF1313 e investir em sua disseminagdo pode ser um fator
auxiliar para o LS desta populagdo com consequente aumento da sua QV.
Consideragdes sobre a QV de individuos que vivem com NF1

A QV de criangas, adolescentes e adultos jovens com NF1 é reduzidal®24 e entender a
complexidade da doenca sobre o individuo afetado é necessario. Uma pesquisal’ aponta que a
presenca das malformacdes ligadas a doenca e os problemas cognitivos associados nédo
poderiam causar, por si s6, uma reducdo na QV. A pesquisa evidenciou que a presenca de
ansiedade e sintomas depressivos em relacdo a doenca apresentaram uma maior relacdo com a
reducdo da QV. Os sintomas de distor¢ao de autoimagem também foram mais prevalentes nos
individuos com NF1!® quando comparado ao grupo controle, indicando uma preocupagio
excessiva de jovens com NF1 sobre distor¢fes da sua autoimagem. Quando convidados a fazer
um desenho de si mesmo, aqueles que tinham NF1 davam maior énfase aos sinais da doenca do
que em outras caracteristicas corporais proprias.

ManifestacGes como neurofibromas, glioma de via Optica e lesdes Osseas, como
displasia esfenoidal, arqueamento antero-lateral da tibia ou pseudoartrose de um 0sso longo,
também podem impactar a QV dos individuos com NF1. Por exemplo, o neurofibroma, quando
localizado no sistema nervoso central, pode ocasionar manifestacdes mais graves**é.

Estudos sugerem uma intervengdo nos mais diferentes aspectos da vida desses
individuos, tais como escola/faculdade/trabalho, e os comportamentos adaptativos e a vida
social. Ha uma importancia geral de novos estudos que explorem a complexa interacdo de
fatores interpessoais que podem impactar a QV*81°, para que se possa néo sé entender o impacto
da doenga na QV das pessoas, mas também estudar e validar interven¢des que melhorem a QV
de quem vive com NF1%,

Neste sentido, um estudo americano buscou avaliar a preparacéo para a transi¢édo 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 doenca teve um impacto significativo em todos os fatores de sua vida, incluindo educacéo,
carreira profissional, relacionamentos e planejamento familiar. O estudo demonstrou entre os
individuos com NF1 uma diminuicao da prontidao para a transi¢ao para a vida adulta, exercendo
um impacto negativo na QV do adulto jovem®. Ainda, o desenvolvimento de neurofibromas
cutaneos entre a adolescéncia e a idade adulta muitas vezes gera desfiguracéo e desconforto
progressivo, o que € um fator para a reducdo da QV, principalmente quando os neurofibromas
cutaneos estdo localizados na face®*.

Outro ponto encontrado como preditor para a reducdo da QV em individuos que vivem
com NF1 ¢ a dor. Estes apresentaram pontuagdes menores na subescala dor do PedsQL™ NF,
indicando um ponto causador de reducdo de QV!® 2% 2, Estudos utilizando o PedsQL™ NF
podem auxiliar em melhor entendimento da natureza multidimensional de sintomas especificos
da NF1, tais como a dor e seus problemas de funcionamento cognitivo que afetam a Q%21 24,

Um ensaio clinico de fase 2* que testou o Selumetinib em criangas com NFp constatou
ndo s6 uma melhora do aspecto e tamanho do tumor, mas também uma melhora na QV dos
participantes. Com isso, investir em tratamentos para a doenca melhoram ndo sé os sinais e
sintomas dela, mas também trazem maior QV aos individuos, visto que adquirem maior
autonomia ao se deparar com melhora dos sintomas da doenca e dos aspectos da aparéncia fisica
que muitas vezes s&o 0s que mais impactam a QV*+1834,

Lai et al*® evidenciam, em seu estudo, além da dor, o prurido como fator importante na
relacdo social com seus pares. Além disso, chama atencéo que individuos diagnosticados antes
dos cinco anos de idade relatavam menos sintomas (como dor e prurido) e tinham pontuacgdes
maiores em todas as subescalas da avaliacdo da QV, exceto no relacionamento social. Nesse
mesmo estudo, individuos com NFp apresentaram menores escores para QV*°.

O bem-estar de individuos com NF1 deve ser alvo de pesquisas de intervencao

direcionadas para melhorar a satide e no aumento da QV. Pesquisadores’ ¥ 2124 afirmam que a
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utilizacdo de escalas voltadas para pessoas com NF1 podem ser imperativas na identificacdo de
individuos com necessidades maiores de intervencdes especificas para a melhora da sua QV,
ao individualizar o “cuidado centrado na pessoa”. Também cabe ressaltar que sdo necessarias
estratégias para a prevencdo das possiveis complicacbes relacionadas a NF1, e que o
investimento de recursos e tempo sdo essenciais para auxiliar os individuos que vivem com
NF1 a alcancar uma maior QV'.

Como limitacdo 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 limitagdo foi o baixo nimero de estudos da tematica nos ultimos cinco anos.
CONCLUSAO

Com essa SR, conclui-se que a NF1 afeta a QV dos individuos acometidos,
provavelmente por ser uma doenca complexa e com manifestacdes variaveis. Sao necessarios
mais estudos envolvendo a nossa realidade e a de outros paises para um melhor entendimento
de sua dimensdo, assim como para o desenvolvimento de pesquisas de intervencdo voltadas
para a melhora da QV desses individuos.

Outrossim, estudos sobre o LS dessa populacdo também sdo necessarios, com o intuito
de identificar suas lacunas de conhecimento e melhorar sua comunicacdo em salde, haja vista
que s&o um publico que frequentemente acessa 0s mais variados servigos e niveis de salde.
Emponderé-los sobre sua doenca pode trazer maior autonomia de deciséo para o seu tratamento,
além de maior conhecimento sobre sua doenca, acées que podem ajudar na manutencao da QV,
permitindo que se expressem e melhor compreendam a dimenséo de ser uma pessoa que Vvive
com NF1.
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Resumo

Objetivo: Desenvolver um folder para cuidadores de pacientes pediatricos recém-diagnosticados com
neurofibromatose tipo 1 e para adolescentes e adultos jovens que convivem com a doenca.

Métodos: Estudo descritivo ndo experimental, por meio de pesquisa-acao empirica. O processo de criacao do
material ocorreu em trés etapas: identificacao do problema, discussao em equipe e compilacao do conhecimento
com producao do folder.

Resultados: O folder elaborado apresentou informagdes basicas sobre a doenca, com conceitos e figuras. Também
alertou o leitor sobre a busca por informacdes na internet, as quais podem ser inadequadas, inespecificas ou sem
evidéncia cientifica.

Conclusao: A utilizagao do letramento em satide como ferramenta de educacao se reflete na tomada de decisao
sobre satde e cuidados médicos necessérios. O conhecimento obtido a partir da leitura de materiais como este
aumenta a autonomia diante do tratamento e das decisdes em salide, visto que se adquire conhecimento mais
fidedigno sobre a doenca.

Abstract

Objective: Develop a folder for caregivers of pediatric patients newly diagnosed with neurofibromatosis type 1 and
for adolescents and young adults living with the disease.

Methods: Non-experimental descriptive study, using empirical action research.The process of creating the material
occurred in three stages: identification of the problem; team discussion; and compilation of knowledge and
production of the folder.

Results: The folder prepared presented basic information about the disease, with concepts and figures. It also
warned the reader about searching for information on the internet, which may be inadequate, non-specific or
without scientific evidence.

Conclusion: The use of 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.

Resumen

Objetivo: Desarrollar una cameta para cuidadores de pacientes pediatricos con diagndstico reciente de
neurofibromatosis tipo 1 y para adolescentes y adultos jovenes que viven con la enfermedad.

Métodos: Estudio descriptivo no experimental, mediante investigacion accion empirica. El proceso de creacion
del material se desarrollé en tres etapas: identificacion del problema; discusion en equipo; y recopilacion de
conocimientos y produccion de la campeta.

Resultados: La carpeta elaborada presentd informacion basica sobre la enfermedad, con conceptos y cifras.
También advierte al lector sobre la bisqueda de informacion en Internet, que puede ser inadecuada, inespecifica
o sin evidencia cientifica.

Conclusion: El uso de la alfabetizacion en salud como heramienta educativa se refleja en la toma de decisiones
sobre la salud y la atencion médica necesaria. El conocimiento obtenido a partir de la lectura de materiales
como este aumenta la autonomia en relacion con el tratamiento y las decisiones de salud, ya que se adquieren
conocimientos mas fiables sobre la enfermedad.
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Introducao

A neurofibromatose tipo 1 (NF1) designa uma doenga
genética do ambito das facomatoses sistémicas, com
padrao de heranca autossémico dominante. Fenotipi-
camente, a doenca é expressa por multiplas manchas
café com leite, neurofibromas diversos, efélides, dis-
plasias Osseas, entre outras alteracdes, com comple-
xidade variada, inclusive em individuos da mesma
familia.*?

Dados do United Kingdom Neurofibromatosis Asso-
ciation Clinical Advisory Board estimam incidéncia de
aproximadamente 1:3.000 casos, sem diferenca esta-
tistica significante sobre determinadas populacdes e
sexo.? Por se tratar de uma doenga genética com pa-
drao de heranca autossémico dominante, cada afetado
da NF1 tem chance estimada de 50% de transmissao,
sendo sua manifestacao fenotipica préxima dos 100%.
No entanto, ha a possibilidade de a doenca ser gerada
por uma variante genética patogénica de novo, ou seja,
a variante patogénica nao foi herdada dos pais e sur-
giu pela primeira vez naquele individuo.

O diagnoéstico é predominantemente clinico, in-
dependentemente de sua origem genética, e tem como
base critérios fenotipicos da doenca, embora testes
genéticos sejam importantes na identificacao de va-
riantes patogénicas (anteriormente chamadas de mu-
tacoes) especificas da doenga.*? Assim, uma anamne-
se aprofundada com um genograma bem delimitado,
aninhado a um exame fisico apurado, tende a ser sufi-
ciente para o diagnéstico da NF1.

No entanto, apds o diagnéstico, exames de rotina
sdo essenciais para a avaliacdo da extensao da doenca
e seu acompanhamento, no intuito de identificar e in-
tervir precocemente caso surjam complicagdes. O tra-
tamento desse agravo ainda é um desafio,*? visto que
sua cura aindanao foi encontrada. Contudo, é possivel
tratar cada uma das complicacdes da doenca de forma
individualizada, de acordo com sua extensao e com a
individualidade de cada paciente.

O diagnéstico da doenga é, na maioria das vezes,
frio e solitario, visto que o paciente que convive com a
NF1 e sua familia vivem um misto de emogoes e senti-
mentos geradas ora pelo medo do prognéstico incerto,
ora pela culpa. Uma abordagem interprofissional com
esses pacientes € primordial, ndao s6 para o acompa-
nhamento da satide fisica deles, mas também para a
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satide emocional. Com o diagndstico, muitas davidas
e incertezas se fazem presentes, tanto pelos diversos
sinais e sintomas da doenga como por seu progndstico
incerto e pelo desconhecimento sobre a forma como
a doenca € herdada, motivo pelo qual surge o senti-
mento de culpa nos genitores. O acesso facilitado as
informacdes na internet se contrapde ao apanhado de
informacdes verdadeiras e/ou inadequadas sobre a
NF1, o que pode aumentar o medo diante da doenca.

Hodiernamente, o termo letramento em satide
(LS) vem crescendo e tomando espaco na literatura
mundial. A Organizacao Mundial da Satide (OMS)®
considera que a alfabetizacdo em satide representa o
conhecimento e as competéncias pessoais que os indi-
viduos acumulam por meio de suas vivéncias pessoais
e coletivas, as quais permitem as pessoas compreen-
der, avaliar e utilizar informacoes e servicos de forma
a promover e manter a satide e o bem-estar para si e
para aqueles que as rodeiam. Com isso, o LS se tornou
fundamental para a tomada de decisdes, tendo como
base o acesso inclusivo e com equidade e sendo parte
da promocao em satide.?

Na drea da enfermagem, o Diagnoéstico de En-
fermagem (DE) da NANDA-I “Disposicao para letra-
mento em satide melhorado” tem como defini¢ao um
padrao de uso e desenvolvimento de um conjunto de
habilidades e competéncias (letramento, conhecimen-
to, motivacdo, cultura e linguagem) para encontrar,
entender, avaliar e usar conceitos e informacoes em
satide para a tomada de decisdes didria, a promogao
e manutencao da satide, a reducao dos riscos a satide
e a melhora da qualidade de vida geral, que pode ser
melhorado.®

Cabe ao enfermeiro, como lider da equipe de en-
fermagem, reconhecer no paciente e em sua rede de
apoio pontos-chave de atencdo no momento do plane-
jamento da sistematizacao da assisténcia de enferma-
gem para, com a equipe multiprofissional, tracar es-
tratégias educativas. Agdes educativas ndo s6 auxiliam
na melhor adesdo aos tratamentos propostos, mas
também trazem sensacao de maior autonomia para os
pacientes e para todos aqueles que sdo incluidos no
processo educativo.

Até o momento, estudos sobre o LS de pacientes
com NF1 ou sobre a tematica com seus pais ou cuida-
dores nao sao encontrados nos repositérios de artigos
cientificos nacionais ou internacionais. Para que o ade-
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quado acompanhamento da NF1 seja eficaz e assertivo
a individualidade do paciente, é fundamental capaci-
té-los, bem como a seus familiares, com os principais
temas e conceitos da doenca, permitindo sua partici-
pacdo em todo o processo satide-doenca que o envol-
ve. O objetivo deste estudo foi desenvolver um f6lder
para cuidadores de pacientes pediatricos recém-diag-
nosticados com NF1 e para adolescentes e adultos jo-
vens que convivem com a doenca.

Métodos

Trata-se de um estudo do tipo descritivo ndo experi-
mental, com vistas ao desenvolvimento de um folder
educacional. A metodologia utilizada para a criacao
do material educativo foi a pesquisa-acao empirica,
uma vez que ela acumula dados de experiéncias e vi-
véncias para desenvolver fundamentos. E um modelo
de estudo bastante utilizado no ambito educacional,
visto que possibilita a producao de informagoes e sa-
beres, cujo principal objetivo € a construgao do conhe-
cimento por meio da autorreflexdo colaborativa entre
0s grupos que procuram racionalizar praticas sociais e
educativas.©®

Por meio da pesquisa-acao, € possivel encontrar
uma abordagem de investigacdo que mescla a pes-
quisa académica com a pratica para promover trans-
formagdes sociais, gerando conhecimento aplicavel
a questao de estudo. Nesse sentido, a pesquisa-acao
é defendida numa perspectiva tedrico-metodologica
que permite ultrapassar a légica da racionalidade téc-
nica pela producio de conhecimentos.®

Souza LP, Zen PR

Com isso, este estudo foi desenvolvido por meio
de discussdes de uma equipe de pesquisadores de li-
nha de pesquisa em Atencdo a Satide da Crianca de
uma Universidade Federal do Sul do Brasil; tais dis-
cussdes discorreram sobre as lacunas encontradas no
conhecimento sobre a NF1 de pais e cuidadores de
criancas, adolescentes e adultos jovens que convivem
com a doenca, identificadas durante a coleta de dados
de um estudo matricial intitulado “Qualidade de Vida e
Letramento em Saiide de Pacientes com Neurofibromatose
Tipo 1 e o Impacto da Doenga na Familia”.

Na construcao deste manuscrito, utilizou-se a di-
retriz SQUIRE 2.0 da Rede Equator, a qual oferece um
modelo para descrever novos conhecimentos sobre
como melhorar e aprimorar agdes de satide. A SQUI-
RE 2.0 descreve trabalhos feitos anivel de sistema para
melhorar/aprimorar a qualidade, a seguranca e o valor
dos cuidados em satide, entre outros.® O material foi
desenvolvido entre os meses de agosto e outubro de
2023. Participaram 18 pais ou responséaveis de pacien-
tes pediatricos que vivem com NFI1. O recrutamento
ocorreu por meio de chamamento em redes sociais,
como o Facebook e o Instagran, nas quais foi feito um
convite para relatarem os sinais e sintomas que conhe-
ciam da doenca e apresentarem suas maiores duvidas
em relagdo a NF1. As duvidas e os questionamentos
apresentados foram sumarizados e respondidos com
consulta no GeneReviews®.? O GeneReviews® é uma
plataforma eletronica que disponibiliza artigos de re-
visdo que descrevem doengas genéticas especificas,
sendo eles padronizados, revisados por pares e com
atualizacdo constante. A figura 1 representa o proces-
so de elaboracao do material.

Identificacao do problema

Lacunasidentificadas no
conhecimento sobre a doenca

Discussao da equipe de pesquisa e compilacao do conhecimento

de pais e cuidadores de criangas,

Compilacao das necessidades
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adolescentes e adultos jovens
que vivem com NF1

educativasidentificadas e
discussao cientifica por parte dos
pesquisadores, embasados na
pratica clinica e assisténcial, com
apoio naconsulta cientifica ao
GeneReviews®

Proucao do folder

Montagem do folder por meio
da plataforma Canva®. O folder
foi estruturado pensando nos
pais e cuidadores de quem
convive com NF1,
extendendo-se aos pacientes
adolescentes e adultos jovens

NF1 - neurofibromatose tipo 1
Figura 1. Etapas do processo de criacao do material educativo
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E importante ressaltar que ndo houve etapa de va-
lidagao de contetido do material, visto que sua criacao
foi resultado das necessidades identificadas no estudo
matricial descrito. Desde sua finalizacao, o folder vem
sendo distribuido em eventos cientificos, para profis-
sionais da satide que atendem a essa populagao, assim
como para pais e responsaveis de pacientes com NF1
em consultas ambulatoriais. O intuito do material é a
ampla divulgacao de informagdes bésicas sobre a NFI1,
auxiliando o melhor entendimento do paciente e de
sua familia, a despeito tanto dos aspectos genéticos
da doenca quanto de sua hereditariedade e dos sinais
clinicos. Foi extraido dos resultados de um projeto
sem fins lucrativos, financiado pelos proprios autores.
O projeto que originou o desenvolvimento do félder
educativo foi aprovado pelo Comité de Etica em pes-
quisa da instituicdo proponente por meio do parecer
5800810 (CAAE 65440322.0.0000.5335).

Resultados

O produto desenvolvido apresentou dimensdes de
29,7x21cm, foi confeccionado no estilo trés dobras e

desenvolvido com cores predominantemente em tons
pastéis. Dois detalhes chamavam a aten¢do no anver-
so. O primeiro foi a colocacdo de um desenho para
a crianga colorir, com a finalidade de aproximar pa-
cientes mais novos do material, despertando nao sé
a curiosidade deles, mas também fazendo com que
se sentissem pertencentes de seu processo de satide-
-doenca. O segundo foi um alerta para o cuidado na
busca de informagoes sobre a NF1 em websites diver-
sos, algo que podia ser corriqueiro para criangas maio-
res, adolescentes e até mesmo para seus familiares e
cuidadores. Esse foi um alerta importante, pois eles
podem se deparar com informacdes inadequadas so-
bre o curso ou o prognostico da doenga, bem como
inespecificas ou sem evidéncia cientifica, o que pode-
ria assusta-los. Reforcar que cada caso era diferente
do outro é importante na fase do diagnoéstico recen-
te, pois evita que o paciente e sua rede de apoio se
amedrontem ou se culpem por conta das informagdes
acessadas, fazendo com que o paciente se aproxime
do acompanhamento multiprofissional. O anverso do
material pode ser visualizado na figura 2.

Ja no verso do material, foi possivel encontrar
informagdes gerais sobre a doenca e sua heranca ge-
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ILUSTRAGOES

NEUROFIBROMATOSE ~ cw=
TIPO 1

0 QUE EU PRECISO SABER
APOS 0 DIAGNOSTICO

PARA COLORIR

Algumas dicas
importamntes.

Mantenha uma consalta regular
7#\ com o seu médico de confianca &

-] aproveite o momento para tirar
dividas

15que apoio com outros

is da saide, como
psicologos, tre outs

Nio tenha medo ou vergonha de
conversar sobre a doenga com seus
amigos, colegas ¢ familiares. & comum

que as pessoas tenham dividas sobre algo \)’F
que é novo e elas nfio conhegam. L4

VOCE NAO ESTA SOZINHO!

Tipo 1 - 0 que eu Preciso Saber apds o Diagnostico
Figura 2. Anverso do folder intitulado Neurofibromatose
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Afinal, 0 que é a @
A NF1, chamada de Neurofibromatose

Tipo 1, ¢ uma doenga genética que pode atingir
homens e mulheres desde o nascimento, porém seu
diagnéstico costuma ocorrer durane a infincia ou
adolescéncia.

[7][]I. Genética.. genes...

5% 4 genética é uma érea da biologia
M | sy responsivel por estudar os genes,
a hereditariedade, as doencas dos genes, entre
outros...

0s genes sio como uma receita de bolo. Eles
s30 células que carregam pequenos cédigos,
que, juntos, resultam em quem soms;

como a cor da nossa pele, a cor do

oS cabelo, nosya allurs ¢ até

mesmo alguns tipas de doenca.

b

§ . Os nossos genes pessuem algumas

A NF1 ¢ uma doenga genética, mas no

@, l caso dela, isso nio significa que

S/ necessariamente seus pais tenham a
& 1A doenga. Acontece da seguinte maneira:

No caso de um dos pais ter a doenga, as e
chances dos filhos deles terem a doenca % vi
& 50%, mas pode ser maior se ambos ’X)?
tiverem a doenca.

Agora, pode ser que 0s seus pais nio
tenham a NF1 ¢, mesmo assim,
vocé nasceu com a doenga, isso
acontece por uma mutagio genética
durante a formagio do bebé no
ventre da mie.

No inicio da gestagio, quando recém chegamos na
barriga da nossa mie, nosso tamanho ¢é bastante
semelhante a de uma sementinha, Vérios processos

it essa inha vai se multipli e

Neurofibroma... & a
Mancha... d

As manchas café com leite, como 0 nome diz, sio

‘manchas de cor marrom claro, £ comum que
" pacientes com NF1 tenham virias manchas
7 coma essa. De modo geral elas nio causam

‘maiores problemas, mas algumas pessoas

£ lugar que elas estio.

0s neurofibromas sio um sinal eldssico da NF1. Os
pacientes que convivem com a doenca podem ter
I del idade varia e

crescendo... Com isso, pode ser que ela se
multiplique errado, ocasionando a NF1.

£ bastante comum que, no inicio do. g
diagnéstico, o paciente ou até mesmo

i ; pai
= @ o quanto danossamae, e isso que
* éaheredituriecade, £ por isso
hém que temos a car do cabelo do
nosso pai, o formato do nosso rosto similar ao da

nossa mae, e assim por diante.

Porém... assim como somos parecidos com nossos
pais, alguns problemas de saide também sdo
passados na receitinha de bolo, ou seja, nos genes.
Isso vai depender de cada doenca e de autras

causas, Como Sexo. 17@

doenca foi ocasionada.

No momento, no hd cura para a doenga, mas ¢ possivel
‘que alguns tratamentos sefam realizados. No entanto, ele

pessoa para pessoa. Nao ha coma ("~ o
prever quantos neurofibromasum [ °
paciente terd, mas a tendéncia é
:llnlnrm- o paciente cresce y

envelhece. De modo geral, eles v 3
tendem a ser benignos, ou seja, ndo apresentam
riscos 4o paciente. Porém... alguns podem cogar,
doer e causar desconforto estético a0 paciente,
dependendo de onde o neurofibroma estiver.
Muitos pacientes os chamam de "bolinhas",

 Asefélides sio as populares "sardas”, que sio
ccausadas pelo excesso do pigmento que da
cor a nossa pele, a melanina, e nio causam

ird depender de cada paciente ¢ de sua

Escreva na linha abaixo dividas que vocé tenha, para ndo

. pacientes
com NF1 as tenham na regido da virilha ou nas axilas.

Ou entdo, escreva como tem se sentido, se sente dor..
cockina.

Mas... ¢ como funciona na NFL “

Tipo 1 - 0 que eu Preciso Saber apds o Diagndstico
Figura 3. Verso do folder intitulado Neurofibromatose

nética. Muitos pacientes vivem a angustia de serem o
primeiro caso na familia, com medo pelo prognéstico
incerto e desconhecido da doenca. Além disso, havia
também o sentimento de culpa que muitos pais viven-
ciavam ao terem um filho com NF1. Conscientizd-los
sobre como a doenga era transmitida entre familiares
€ como ocorriam os casos de novas transmissoes € im-
portante para nao afetar a relacdo entre os membros
da familia no momento da investigagao e do diagnods-
tico. Ainda, foi importante a orientacao sobre os ter-
mos e os achados principais da doenga, o que eram os
neurofibromas e as manchas café com leite (principais
achados da NF1). O verso do fdlder pode ser visualiza-
do na figura 3.

Discussao

Materiais educativos para pacientes com doengas
cronicas sao essenciais. Eles possuem o papel nao
s6 da educacao propriamente dita, mas também de
aproximar o paciente, mesmo que pediatrico, e seus
responsdveis, de sua doenga e dos cuidados necessa-

rios. H4 escassez na literatura de estudos sobre LS em
pessoas com NF1 e seus cuidadores. Materiais como
o folder apresentado também ja foram pensados em
outras configuragdes e formatos por pesquisadores
brasileiros, como a cartilha As Manchinhas da Maria-
na,'% da Associagao Mineira de Apoio aos Portadores
com Neurofibromatoses (Amanf) em parceria com o
Centro de Referéncia em Neurofibromatoses do Hos-
pital das Clinicas da Universidade Federal de Minas
Gerais, e o guia Tudo sobre Neurofibromatose Tipo 1,
da Beaba — Organizacao da Sociedade Civil de Inte-
resse Puiblico. Ambos os materiais possuem o intuito
de educar pacientes, familiares e cuidadores sobre os
principais aspectos da doenga, com suas nomenclatu-
ras, ilustragdes e significados.

Um estudo multicéntrico internacional descreveu
o desenvolvimento de materiais educativos para pais e
cuidadores de criancas com cancer, no intuito da edu-
cagao em satide para reduzir barreiras de aceitagao na
inclusdo das criancas nos cuidados paliativos.®? A pes-
quisa evidenciou o potencial de melhorar o acesso e a
aceitagao dos cuidados paliativos nas familias de criancas
com cancer, reforcando a importanca de estudos multi-
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profissionais para o desenvolvimento de materiais edu-
cativos para pacientes e familiares. Os autores afirmam
que os materiais gerados servem como modelo para o
desenvolvimento de recursos semelhantes sobre outros
topicos de satide para melhorar o LS, especialmente nos
paises de baixa e média renda.’” Buscamos essa mesma
abordagem na NF1.

Ha4, na literatura cientifica, relatos sobre o desen-
volvimento de outros materiais educativos para o LS
de criancas e adolescentes com doencga cronica. Um
deles foi um estudo brasileiro®® que teve por objeti-
vo construir e validar videos educativos como parte
do Programa LISA Down - Letramento e Inovacao
em Satide para Adolescentes com Sindrome de Down.
Trata-se de um material aprovado tanto pelos juizes
especialistas quanto por seu publico-alvo, sendo utili-
zado como estratégia educativa nas rotinas desenvol-
vidas por institui¢des que atendem pacientes pediatri-
cos com sindrome de Down.

Estudo de revisao integrativa sobre LS para cuida-
dores e pessoas com doengas raras®¥ mostra a escas-
sez da tematica no ambito dessas doencas, principal-
mente na realidade brasileira. Essa mesma conclusao
também é exposta pela equipe de pesquisa do LISA
Down.® Silva et al™¥ e Teixeira et al.*¥ refletem sobre
aescassez de pesquisas sobre LS com o puiblico pedia-
trico. O LS inadequado pode gerar danos no contexto
de satide da populacio,’® sendo necesséria a realiza-
¢do de estudos mais aprofundados do LS na popula-
¢ao pedidtrica com NF1, seus pais e cuidadores.

O trabalho multiprofissional para melhorar o LS é
reforcado tanto por pesquisadores nacionais®*** quan-
to por estudo multicéntrico internacional®? A elabo-
racao de materiais educativos na forma de félder tem
por pressuposto alcancar uma maior parcela da popu-
lagao, pois sao instrumentos que podem ser utilizados
por profissionais da area da satide em atendimentos
clinicos e assistenciais.’® Além disso, a partir do DE
da NANDA-I “Disposicao para letramento em satide
melhorado”,® enfermeiros podem utilizar materiais
educativos como parte dos cuidados de enfermagem,
por meio da educagao em satide, tanto da assisténcia de
enfermagem hospitalar quanto nas consultas ambula-
toriais de enfermagem ou na Atencao Primaria a Satide.

A limitagao deste estudo foi a ndo realizagdo da va-
lidacao de contetido com a populagao-alvo e nem com
experts. Ainda, estiveram ausentes estudos sobre LS com
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Ppacientes pediatricos e adultos que vivem com NF1. Es-
tudos sobre LS com a populagao-alvo apresentariam um
maior escopo sobre a tematica, norteando pesquisadores
e profissionais da satide a manejarem a educacao em
satide nesses pacientes. Também auxiliariam a direcio-
nar a assisténcia de enfermagem e no desenvolvimento
de produtos educativos voltados as necessidades especi-
ficas da populacdo em questao. Apesar do contetido do
material ser simples, ndo podendo ser utilizado como
protocolo ou diretriz terapéutica, ele podera comple-
mentar as agdes educativas voltadas aos pais e cuidado-
res dos pacientes com NF1, bem como os pacientes com
idade e desenvolvimento cognitivo mais avangados,
como adolescentes e adultos jovens. Por outro lado, a
simplicidade facilita a aceitagao e a leitura do folder.

Conclusao

A utilizacdo do letramento em satide como ferramen-
ta para capacitar o individuo para obter, processar e
compreender as informagdes e os servigos basicos de
satide se refletira na tomada de decisao, tanto sobre
sua satide quanto sobre os cuidados médicos que ne-
cessita ou ird necessitar. Assim, o letramento em sati-
de, a qualidade de vida e o impacto da doenga na fa-
milia sao fatores primordiais para melhorar a adesao
desses pacientes no acompanhamento, evitando pos-
siveis complicagdes. O desenvolvimento de material
de ensino voltado para populagdes especificas, como
no caso da NFI, auxilia no preenchimento dessa lacu-
na. Estudos sdao necessarios para aprofundar o conhe-
cimento sobre como € o letramento em satide dos pa-
cientes e seus responsaveis no contexto da NF1, assim
como em estratégias para melhor educa-los. O mate-
rial apresentado neste artigo nao passou por processo
de validacao. Contudo, a criagdo de um félder sobre
NF1 auxilia na disponibilizacao de informagdes sobre
a doenca para pacientes e seus familiares de forma
Iidica. O conhecimento obtido a partir da leitura de
materiais como este aumenta a autonomia do paciente
diante do tratamento e das decisdes em satide, visto
que eles adquirem um conhecimento mais fidedigno
sobre a doenca. Com isso, estudos sobre qualidade de
vida e o impacto da doenca na familia se fazem neces-
sarios para que possamos progredir sobre a temadtica
da NF1. Isso permitird nao sé a criagdo de politicas
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Ppublicas mais eficazes voltadas a essa populagao, mas
também uma melhor inser¢ao desses pacientes nos di-
versos servicos de satide.
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