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IMAGENS em NEUROLOGIA

Paquidermatocele neurofibromatosa

Neurofibromatous pachydermatocele
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Neurofibromatose tipo 1 (NF-1) é uma doen-
ça hamartomatosa autossômica dominante e espo-
rádica (mutação de novo), cujo defeito genético se 
localiza no braço longo do cromossomo 17q11.2. 
Clinicamente se caracteriza pela presença de lesões 
cutâneas, neurofibromas e neoplasias no SNC e SNP. 
Os neurofibromas podem ser de três tipos: localiza-
do, difuso e plexiforme1,2. Neurofibroma plexiforme 
(NP) é um tumor não capsulado, composto por um 
misto de células de Schwann, fibroblastos, reticulina, 
fibras colágenas e matrix mucoide frouxa entremeada 
a axônios, que infiltra o tecido adiposo e músculo 
adjacentes produzindo deformidades gigantes2. Ti-
picamente afeta a cabeça/pescoço (Figura 1A e C) e 
as extremidades (Figura 1B). Neste caso, quando o 

segmento se torna grande e deformado, a expressão 
“elefantíase neuromatosa” é utilizada1. NP ocorre 
em 26% dos pacientes com NF-1 e usualmente já está 
presente ao nascimento ou durante os primeiros anos 
de vida. Aproximadamente 10% sofrem transforma-
ção maligna. Quando indicada, a excisão cirúrgica é 
a única forma de terapia viável.
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Figura 1. Paquidermatocele neurofibromatosa devido a neurofibroma plexiforme em três pacientes. Acometimento da 
cabeça/pescoço (A), membro inferior distal (B) e face (C) (imagens autorizadas).


