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Neurofibromatose tipo 1: aspectos radiológicos
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Type 1 neurofibromatosis: radiological findings of the chest
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José Roberto Lopes Ferraz Filho4, Rafael Marinelli Brandão5, Luciana Vargas Cardoso6,

Eny Maria Goloni Bertollo7

OBJETIVO: Identificar alterações e frequências nas radiografias simples do tórax sugestivas de neurofibro-
matose tipo 1 e avaliar a possibilidade de inclusão de massa no mediastino posterior como critério de diag-
nóstico de neurofibromatose tipo 1. MATERIAIS E MÉTODOS: Foram realizadas radiografias com técnica
padrão de tórax em póstero-anterior e em perfil de 141 pacientes com neurofibromatose tipo 1, atendidos
no Serviço de Radiologia do Hospital de Base e Faculdade de Medicina de São José do Rio Preto, SP. Os
resultados obtidos foram avaliados por métodos não paramétricos ao nível de 0,05 de significância (p =
0,05). RESULTADOS: No presente estudo, 141 pacientes com neurofibromatose tipo 1 realizaram radiogra-
fia de tórax, sendo as alterações mais frequentes: erosão óssea das costelas (19,8%), peito escavado (12,0%),
cifoescoliose (3,5%) e massas no mediastino posterior (7,1%). Esses resultados sugerem que as massas
(neurofibroma e meningocele) devem ser incluídas como critério diagnóstico para neurofibromatose tipo 1,
juntamente com displasia do osso esfenoide, pseudoartrose e afinamento do córtex de ossos longos, con-
forme definido pelo National Institutes of Health. CONCLUSÃO: A presença das massas no mediastino pos-
terior associada às alterações ósseas características definidas pelo National Institutes of Health indicam ser
um achado consistente para se considerar como critério diagnóstico da doença.
Unitermos: Neurofibromatose tipo 1; Radiologia; Radiografia torácica; Anormalidades ósseas; Neoplasias

mediastinais.

OBJECTIVE: To identify chest radiography findings suggestive of type 1 neurofibromatosis, establishing their
frequency and evaluating the possibility of including the presence of posterior mediastinal masses as a criterion
for the diagnosis of type 1 neurofibromatosis. MATERIALS AND METHODS: The present study included
141 patients with type 1 neurofibromatosis assisted at the Service of Radiology of Hospital de Base and
Faculdade de Medicina de São José do Rio Preto, SP, Brazil, and submitted to standard chest radiography in
postero-anterior and lateral views. The results were analyzed by non-parametric methods and the level of
statistical significance was set at 0.05 (p = 0.05). RESULTS: The most frequent findings were the following:
ribs erosion (19.8%), pectus excavatum (12.0%), kyphoscoliosis (3.5%) and posterior mediastinal masses
(7.1%). Such results suggest that posterior mediastinal masses (neurofibroma and meningocele) should be
included as a diagnostic criterion of type 1 neurofibromatosis, in conjunction with dysplasia of the sphenoid
wing, pseudoarthrosis and thinning of long bone cortex, as defined by the National Institutes of Health.
CONCLUSION: The presence of posterior mediastinal masses in association with the typical bone changes
defined by the National Institutes of Health is a consistent finding to be considered as a diagnostic criterion
of the disease.
Keywords: Type 1 neurofibromatosis; Radiology; Chest radiography; Bone abnormalities; Mediastinal neo-

plasms.
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INTRODUÇÃO

A neurofibromatose (NF) é uma doença
autossômica dominante, descrita primeira-
mente por Friedrich von Recklinghausen
em 1882. Vários tipos de NF foram descri-
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tos, sendo o tipo 1 (NF1) o mais frequente
e também denominado NF periférica ou
clássica, ocorrendo em 1:3.000 indivíduos(1).
Uma das principais características dessa
doença é o envolvimento sistêmico e pro-
gressivo, manifestando-se por comprome-
timento das funções neurológicas(2), e de-
formidades físicas(3).

Em 1987, o National Institutes of Health
(NIH) definiram os critérios para o diag-
nóstico de NF1(4), que foram atualizados
três anos depois(5). As principais caracterís-
ticas clínicas da NF1 compreendem as
manchas café-com-leite, neurofibromas
dérmicos, efélides ou sardas axilares e/ou
inguinais, neurofibromas plexiformes e
nódulos de Lisch(1,6,7).

As anormalidades ósseas encontradas
na NF1 têm recebido crescente atenção e de-
vem ser reconhecidas pelo radiologista, já
que algumas são características da doença
e outras sugerem fortemente seu diagnós-
tico(8,9). Dentre as anormalidades esquelé-
ticas, as mais frequentes são observadas na
coluna dos pacientes portadores de NF,
acometendo diretamente o sistema esque-
lético por displasia mesodérmica (ectasia
dural e displasias ósseas), ou indiretamente
por complicações secundárias como com-
pressão tumoral, principalmente de neuro-
fibromas e meningoceles(10). As alterações
mais frequentes incluem escoliose, cifoes-
coliose, anomalias da coluna cervical, ero-
são na parede posterior dos corpos verte-
brais, erosão na parede anterior dos corpos
vertebrais, alargamento dos forames inter-
vertebrais, distúrbios do crescimento, pseu-
doartrose, afilamento da cortical dos ossos
longos, lesões ósseas císticas, erosão de
arcos costais, afilamento de pedículos, dis-
plasia da asa do esfenoide, lesões osteolí-
ticas no crânio, deformidade facial/mandi-
bular, proliferação óssea subperiostal, com-
pressão óssea decorrente de tumores de
partes moles (neurofibromas, displasias da
dura-máter, meningocele intratorácica),
sendo que as deformidades da coluna ocor-
rem com maior frequência(11).

Nas radiografias de tórax dos pacientes
com NF1 podem ser detectadas erosões das
bordas inferiores e irregularidade de arcos
costais, deformidade da caixa torácica
(peito escavado e cifoescoliose) e massa
mediastinal (meningocele e neurofibro-
mas)(10).

As erosões de arcos costais podem ser
causadas por compressão extrínseca de
neurofibromas que produzem erosão da
cortical das bordas inferiores das costelas
ou em decorrência de um defeito primário
displásico na formação óssea(12).

Nas deformidades torácicas, o peito
escavado, presente no exame clínico de
31% a 50% dos pacientes com NF1, repre-
senta uma depressão da porção inferior do
esterno, determinando uma escavação da
região anterior do tórax(11). Outra deformi-
dade no tórax é a causada pela cifoesco-
liose, que pode determinar distorção na sua
avaliação(11).

A meningocele torácica é uma anomalia
da coluna vertebral que consiste de hernia-
ção das meninges através do forame inter-
vertebral com curso benigno, sendo assin-
tomática na maioria dos casos(13). Cerca de
70% a 80% dos casos de meningoceles to-
rácicas ocorrem em pacientes com NF(13).
Os neurofibromas do tórax são tumores be-
nignos que se originam das raízes nervosas
da medula espinhal, podendo ser uni- ou bi-
lateral, e acometer vários segmentos da co-
luna. Nas radiografias simples de tórax em
duas incidências essas massas mediastinais
posteriores não são suficientes para a dis-
tinção diagnóstica, sendo necessários exa-
mes de tomografia computadorizada (TC)
ou de ressonância magnética (RM)(14).

Vários trabalhos relacionaram diferen-
tes métodos de diagnóstico para NF1(15–18).
Visando a aplicação desses conceitos, prin-
cipalmente quando se trata do diagnóstico
precoce da doença, a observação dos acha-
dos torácicos, bem como a sua sensibili-
dade, são válidas. A elaboração do objetivo
de tal estudo levou em consideração a fa-
cilidade de se realizar radiografias de tórax,
bem como o baixo custo de tais procedi-
mentos.

Os objetivos deste trabalho foram iden-
tificar alterações nas radiografias simples
do tórax em póstero-anterior e perfil que
sugerem o diagnóstico de NF1, estabelecer
a frequência com que essas alterações ocor-
rem, e avaliar a possibilidade de inclusão
de massa no mediastino posterior como
critério de diagnóstico de NF1. Com isso,
este estudo pode alertar profissionais da
área da saúde sobre a importância desse
diagnóstico, encaminhando seus pacientes
para exames mais específicos.

MATERIAIS E MÉTODOS

Foram estudados 141 pacientes com
NF1 atendidos no Centro de Pesquisa e
Atendimento em Neurofibromatose (Ce-
pan), um serviço multidisciplinar do Hos-
pital de Base e da Faculdade de Medicina
de São José do Rio Preto (Famerp), SP,
sendo os pacientes posteriormente encami-
nhados ao Serviço de Radiologia do refe-
rido hospital.

Os pacientes foram submetidos a radio-
grafias de tórax em póstero-anterior e em
perfil, realizadas em aparelho Philips, com
técnica padrão: foco Bucky de 1,80 m, com
filmes de base verde 35 × 35 (póstero-an-
terior) e 30 × 40 (perfil), revelados em pro-
cessadora automática Kodak-90®. A idade
dos pacientes variou de 2 a 72 anos (média
de 33,1 anos e desvio-padrão de 18,2 anos).

O estudo é do tipo duplo cego e foi apro-
vado pelo Comitê de Ética em Pesquisa da
Famerp. As variáveis a serem analisadas
são a presença ou não das alterações ósseas
torácicas características encontradas em
pacientes diagnosticados com NF1.

Os dados obtidos foram avaliados qua-
litativamente e quantitativamente, utilizan-
do-se métodos estatísticos não paramétri-
cos, com nível de significância de 0,05.

RESULTADOS

Entre os pacientes portadores de NF1
estudados, 39% (n = 55) apresentaram al-
terações ao exame radiográfico, sendo que
21 (14,9%) tiveram mais de uma alteração.
Observou-se peito escavado em 17 (12%)
dos pacientes, alterações em arcos costais
(irregularidades e deformidades) em 28
(19,8%) e cifoescoliose em 5 (3,5%). A ci-
foescoliose determina uma deformidade
da caixa torácica, simulando redução vo-
lumétrica dos pulmões e falso aumento da
área cardíaca.

O alargamento do mediastino posterior,
determinado por opacidades arredondadas
e/ou lobuladas com densidade de partes
moles, junto à coluna, foi encontrado em
10 (7,1%) dos pacientes que foram subme-
tidos à TC (Figura 1), comprovando a pre-
sença de massa sólida homogênea em 9 e
cística em 1. O paciente com a massa cís-
tica foi submetido a RM, comprovando-se
ser meningocele (Figura 2).
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DISCUSSÃO

Devido a grande variação na expressi-
vidade clínica e heterogeneidade genética

nos pacientes com NF1, o seu diagnóstico
se torna muito difícil, principalmente na in-
fância(19,20). Nem sempre a apresentação dos
sinais físicos são característicos. Assim, a

radiologia pode contribuir fornecendo os
achados característicos da doença, como
displasia da asa do esfenoide, pseudoar-
trose e afilamento cortical dos ossos lon-
gos(11). A radiografia do tórax, um exame
complementar, e associado à história cli-
nica e ao exame físico, é a principal ferra-
menta e de alta sensibilidade para a avalia-
ção das alterações torácica. Na presença de
massa no mediastino posterior, associada
a outros sinais clínicos, como manchas
café-com-leite, a radiografia simples do
tórax pode auxiliar no diagnóstico de NF1.
Quando a massa do mediastino posterior
mostra-se presente na radiografia do tórax,
deve-se encaminhar esses pacientes para
exames mais complexos (TC e RM), e além
da confirmação diagnóstica, para fornecer
dados sobre possíveis complicações.

Entre as alterações encontradas no es-
tudo das radiografias de tórax, as irregula-
ridades dos arcos costais foram as mais pre-
valentes (19,1%). A anomalia pode ocorrer
por um defeito primário displásico na for-
mação óssea ou pela erosão de um neuro-
fibroma intercostal(8,10,14). O aspecto em
“fitas torcidas” é relatado com frequên-
cia(8–11). Na literatura pesquisada não foi
encontrada a incidência com que as lesões
dos arcos costais são observadas.

O peito escavado foi observado em 17
pacientes (12,0%) nas radiografias de per-
fil, e no exame clínico essa alteração foi
encontrada em 31 pacientes. A alteração
pode causar sintomas clínicos como respi-
ração paradoxal ou dor tipo angina(11,21,22).

As massas no mediastino posterior, en-
contradas em 10/141 (7,1%) pacientes,

Figura 2. A: Radiografia de tórax em póstero-anterior e perfil mostrando opacidade arredondada no me-
diastino súpero-posterior esquerdo, e infiltrado por tuberculose no lobo superior do pulmão direito. B:

Tomografia computadorizada mostrando massa com opacidade de tecido mole na projeção do neurofo-
rame esquerdo da coluna torácica. Infiltrado por tuberculose no lobo superior do pulmão direito. C: Res-
sonância magnética evidenciando formação cística hiperintensa em relaxamento T2 em contiguidade
com o saco dural através do neuroforame esquerdo no segmento torácico.

Figura 1. A: Alargamento do
mediastino posterior determi-
nado pelas opacidades arre-
dondadas e/ou lobulares. B:

Tomografia computadorizada
mostrando massas paraverte-
brais com densidade de partes
moles associadas com alarga-
mento do forame interverte-
bral.
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apresentavam-se com densidade de partes
moles arredondadas ou lobuladas, que sur-
giam do canal vertebral. Seguindo as divi-
sões do mediastino em compartimentos(23)

nas radiografias simples de tórax dos 141
pacientes com NF1, exclusivamente o com-
partimento do mediastino posterior apre-
sentou massas, isto é, massas no medias-
tino médio e anterior não foram identifica-
das. As massas do mediastino posterior são
associadas com NF1 e podem ser causadas
por neurofibromas que se originam das
raízes nervosas medulares ou meningoce-
les intratorácicas(10,11,24). As radiografias
simples do tórax não são suficientes para
fazer a distinção entre neurofibromas e me-
ningoceles, sendo necessários estudos por
meio de técnicas mais avançadas, como a
TC ou a RM. Dos 10 pacientes com pre-
sença de massas no mediastino posterior
confirmada pela TC, 9 apresentavam mas-
sas sólidas, com diagnóstico presumível de
neurofibroma, pois tinham relação com o
neuroforame, e um apresentava massa cís-
tica na RM, com diagnóstico de meningo-
cele intratorácica lateral esquerda.

Cerca de 80% dos pacientes que apre-
sentam meningocele são portadores de
NF1(25,26). Dois ou mais neurofibromas de
pele ou um neurofibroma plexiforme são
critérios de diagnóstico de NF1 definidos
pelo NIH(4). Então podemos considerar a
possibilidade de neurofibromas nas regiões
paravertebrais serem de igual valor para o
diagnóstico de NF1. Não foi encontrada, na
literatura, a frequência com que ocorre
massa mediastinal posterior nos pacientes
com NF1 ou na população geral.

Dos critérios de lesões ósseas caracte-
rísticas definidas pelo NIH, a displasia da
asa do esfenoide foi encontrada em 1%.
Esta alteração é observada em exame ra-
diográfico ou de TC, é bastante específico,
todavia aparece com baixa incidência. A
frequência de pseudoartrose é de 1:250.000
nascimentos e aproximadamente 50% a
90% dos casos são associados com NF1,
sendo considerada um achado relativa-
mente raro, com incidência em torno de
3,0%. O afilamento cortical dos ossos lon-
gos, observado em 8,5% dos pacientes, é

de baixa especificidade, sendo necessário
radiografar todo o esqueleto apendicular,
isto é, dos membros superiores e inferio-
res(4,11). As radiografias do esqueleto, asso-
ciadas à do tórax com presença de massa
mediastinal posterior, podem tornar esses
achados de lesões ósseas características
mais valorizados. Assim, sugerimos a in-
clusão das massas do mediastino posterior
como mais um critério para o diagnóstico
de NF1. Na radiografia simples do tórax é
possível identificar as alterações ósseas nos
pacientes com NF1, e a presença de massa
no mediastino posterior, junto com as al-
terações ósseas características definidas
pelo NIH(4), indicam serem um achado se-
guro para se propor como critério diagnós-
tico da doença.

CONCLUSÃO

A presença de massas no mediastino
posterior, associada às alterações ósseas ca-
racterísticas definidas pelo NIH, indicam
ser um achado consistente para se conside-
rar como critério diagnóstico da doença.
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