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As neurofi bromatoses (NF) são um grupo de doenças 
genéti cas das células derivadas da crista neural, 
com manifestações clínicas disti ntas, decorrentes de 
mutações em diferentes genes. Por sua vez, a NF seg-
mentar é uma enti dade rara, com uma prevalência 
esti mada entre 0,0014-0,002%, resultando de uma 
mutação pós-zigóti ca do gene NF1.1-6 Caracteriza-se por 
manchas de coloração café com leite e/ou neurofi bro-
mas num segmento corporal unilateral,1,4,6 sem história 
familiar de neurofi bromatose ti po 1 (NF1).2,6

Uma criança de 34 meses, previamente saudável e sem 
história familiar de NF1, recorreu ao serviço de urgência 
por faringite aguda. No exame fí sico observaram-se 18 
manchas de coloração café com leite, tendo as de maior 
diâmetro 0,5-1 cm cada uma, dispersas pelo membro 
inferior direito (Figs. 1 e 2), até aí desvalorizadas pela 
mãe. Sem efélides intertriginosas, neurofi bromas cutâ-
neos ou deformidades esqueléti cas objeti váveis. Por se 
colocar a hipótese de NF segmentar foi orientada para 
consulta de pediatria e pedida observação por oft al-
mologia, que excluiu a presença de nódulos de Lisch. 
O estudo de genéti ca molecular não detetou mutações 
nas regiões analisadas do gene. Na consulta realizada 

mais recentemente manti nha-se assintomáti ca, com 
desenvolvimento psicomotor adequado.
O aconselhamento genéti co é um desafi o, já que o 
padrão de transmissão é controverso, admiti ndo-se 
tratar-se de um mosaicismo somáti co e gonadal. 
Estão descritos casos de doentes com NF segmentar e 
descendência com NF1 clássica ou NF segmentar.5 Uma 
vez que o fenóti po da NF segmentar inclui manifestações 
localizadas de todas as complicações comuns da NF1 5, o 
seu reconhecimento e seguimento a longo prazo é fun-
damental no estabelecimento do prognósti co.5 
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Figura 1. Manchas café com leite na face anterior do membro 

inferior direito.

Figura 2. Manchas café com leite na face posterior do membro inferior 

direito. 
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O QUE ESTE CASO ENSINA

•  A NF segmentar é uma enti dade rara, podendo ser subdiagnosti -
cada por não ser reconhecida.

•  Caracteriza-se pela presença de manchas café com leite e/ou neu-
rofi bromas num segmento corporal unilateral, sem que a criança 
apresente história familiar de NF1.

•  O fenóti po da NF segmentar inclui manifestações localizadas de 
todas as complicações comuns da NF1, que devem ser rastreadas.
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