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Resumo

Abstract

Neurofibromatose tipo 1: aspectos radioldgicos
do torax™

Type 1 neurofibromatosis: radiological findings of the chest

Marcos Pontes Muniz', Antonio Soares Souza?, Divanei Aparecida Bottaro Criado?,
José Roberto Lopes Ferraz Filho*, Rafael Marinelli Branddo®, Luciana Vargas Cardoso®,
Eny Maria Goloni Bertollo’

OBJETIVO: Identificar alteracdes e frequéncias nas radiografias simples do térax sugestivas de neurofibro-
matose tipo 1 e avaliar a possibilidade de inclusdo de massa no mediastino posterior como critério de diag-
néstico de neurofibromatose tipo 1. MATERIAIS E METODOS: Foram realizadas radiografias com técnica
padrao de térax em pdstero-anterior e em perfil de 141 pacientes com neurofibromatose tipo 1, atendidos
no Servico de Radiologia do Hospital de Base e Faculdade de Medicina de Sao José do Rio Preto, SP. Os
resultados obtidos foram avaliados por métodos ndo paramétricos ao nivel de 0,05 de significancia (p =
0,05). RESULTADOS: No presente estudo, 141 pacientes com neurofibromatose tipo 1 realizaram radiogra-
fia de torax, sendo as alteracOes mais frequentes: erosao 6ssea 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 incluidas como critério diagnéstico para neurofibromatose tipo 1,
juntamente com displasia do osso esfenoide, pseudoartrose e afinamento do cértex de ossos longos, con-
forme definido pelo National Institutes of Health. CONCLUSAO: A presenca das massas no mediastino pos-
terior associada as alteracGes 6sseas caracteristicas definidas pelo National Institutes of Health indicam ser
um achado consistente para se considerar como critério diagnéstico da doenca.

Unitermos: Neurofibromatose tipo 1; Radiologia; Radiografia toracica; Anormalidades 6sseas; 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. IATERIALS 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 Séo 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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INTRODUCAO

A neurofibromatose (NF) é uma doenca
autossdmica dominante, descritaprimeira-
mente por Friedrich von Recklinghausen
em 1882. Variostipos de NF foram descri-
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tos, sendo o tipo 1 (NF1) o maisfrequente
e também denominado NF periférica ou
cléssica, ocorrendo em 1:3.000 individuos®.
Uma das principais caracteristicas dessa
doenca € o envolvimento sistémico e pro-
gressivo, manifestando-se por comprome-
timento das fungdes neuroldgicas®, e de-
formidades fisicas®.

Em 1987, o National Ingtitutes of Health
(NIH) definiram os critérios para o diag-
nostico de NF1¥, que foram atualizados
trésanos depois®. Asprincipais caracteris-
ticas clinicas da NF1 compreendem as
manchas café-com-leite, neurofibromas
dérmicos, efélides ou sardas axilares e/ou
inguinais, neurofibromas plexiformes e
nodulos de Lisch®67),

As anormalidades Gsseas encontradas
naNF1tém recebido crescente atencdo ede-
vem ser reconhecidas pelo radiologista, ja
que algumas sdo caracteristicas da doenca
e outras sugerem fortemente seu diagnés-
tico®9. Dentre as anormalidades esquelé-
ticas, asmaisfrequentes sdo observadas na
coluna dos pacientes portadores de NF,
acometendo diretamente o sistema esgue-
[ético por displasia mesodérmica (ectasia
dural e displasias dsseas), ou indiretamente
por complicactes secundarias como com-
pressdo tumoral, principalmente de neuro-
fibromas e meningoceles''?. As alteragdes
mais frequentesincluem escoliose, cifoes-
coliose, anomalias da colunacervical, ero-
s80 na parede posterior dos corpos verte-
brais, eroséo na parede anterior dos corpos
vertebrais, alargamento dos forames inter-
vertebrais, distdrbios do crescimento, pseu-
doartrose, afilamento da cortical dos 0ssos
longos, lesdes Gsseas cisticas, erosdo de
arcoscostais, afilamento de pediculos, dis-
plasia da asa do esfenoide, |esdes osteoli-
ticas no cranio, deformidade facial/mandi-
bular, proliferagéo dsseasubperiostal, com-
pressdo Ossea decorrente de tumores de
partes moles (neurofibromas, displasias da
dura-mater, meningocele intratorécica),
sendo que as deformidades da colunaocor-
rem com maior frequéncia™.

Nas radiografias de térax dos pacientes
com NF1 podem ser detectadas erosdesdas
bordas inferiores e irregularidade de arcos
costais, deformidade da caixa torécica
(peito escavado e cifoescoliose) e massa
mediastinal (meningocele e neurofibro-
mas) 19,
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As erosdes de arcos costais podem ser
causadas por compressdo extrinseca de
neurofibromas que produzem erosdo da
cortical das bordas inferiores das costelas
ou em decorréncia de um defeito priméario
displésico na formagio dssea™?.

Nas deformidades torécicas, o peito
escavado, presente no exame clinico de
31% a50% dos pacientes com NF1, repre-
senta uma depressdo da porgao inferior do
esterno, determinando uma escavagdo da
regi&o anterior do torax™. Qutradeformi-
dade no térax é a causada pela cifoesco-
liose, que pode determinar distorgdo nasua
avaliagao™.

A meningoceletorécicaé umaanomalia
da coluna vertebral que consiste de hernia-
¢&0 das meninges através do forame inter-
vertebral com curso benigno, sendo assin-
tométicanamaioriados casos'™®. Cercade
70% a 80% dos casos de meningoceles to-
récicas ocorrem em pacientes com NF®,
Osneurofibromas do térax sao tumores be-
nignos que se originam das raizes nervosas
damedulaespinhal, podendo ser uni- ou bi-
lateral, e acometer vérios segmentos daco-
luna. Nasradiografias simples de térax em
duasincidéncias essas massas mediastinais
posteriores ndo sdo suficientes para a dis-
tinc&o diagndstica, sendo necessérios exa
mes de tomografia computadorizada (TC)
ou de ressonancia magnética (RM)“4.

Vé&ios trabalhos relacionaram diferen-
tes métodos de diagndstico paraNF11529),
Visando aaplicag&o desses conceitos, prin-
cipalmente quando se trata do diagndstico
precoce dadoenca, aobservagdo dos acha-
dos torécicos, bem como a sua sensibili-
dade, sdo vdlidas. A elaboragéo do objetivo
de tal estudo levou em consideragdo a fa-
cilidadede seredlizar radiografiasdetorax,
bem como o baixo custo de tais procedi-
mentos.

Os objetivos deste trabal ho foram iden-
tificar alteracBes nas radiografias simples
do térax em postero-anterior e perfil que
sugerem o diagndstico de NF1, estabel ecer
afrequénciacom que essas al teragdes ocor-
rem, e avaliar a possibilidade de incluséo
de massa no mediastino posterior como
critério de diagndstico de NF1. Com isso,
este estudo pode aertar profissionais da
area da salide sobre a importancia desse
diagnaéstico, encaminhando seus pacientes
para exames mais especificos.

MATERIAISE METODOS

Foram estudados 141 pacientes com
NF1 atendidos no Centro de Pesguisa e
Atendimento em Neurofibromatose (Ce-
pan), um servico multidisciplinar do Hos-
pital de Base e da Faculdade de Medicina
de S&o José do Rio Preto (Famerp), SP,
sendo os paci entes posteriormente encami-
nhados ao Servico de Radiologia do refe-
rido hospital.

Os pacientes foram submetidos a radio-
grafias de tOrax em pdstero-anterior e em
perfil, realizadas em aparelho Philips, com
técnicapadréo: foco Bucky de 1,80 m,com
filmes de base verde 35 x 35 (pdstero-an-
terior) €30 x 40 (perfil), reveladosem pro-
cessadora automética K odak-90°. A idade
dos pacientes variou de 2 a 72 anos (média
de 33,1 anosedesvio-padréo de 18,2 anos).

O estudo édo tipo duplo cego efoi apro-
vado pelo Comité de Eticaem Pesquisada
Famerp. As variadvels a serem analisadas
S30 apresenca ou ndo das ateragdes sseas
torécicas caracteristicas encontradas em
pacientes diagnosticados com NF1.

Os dados obtidos foram avaliados qua-
litativamente e quantitativamente, utilizan-
do-se métodos estatisticos ndo paramétri-
cos, com nivel de significancia de 0,05.

RESULTADOS

Entre os pacientes portadores de NF1
estudados, 39% (n = 55) apresentaram al-
teracOes a0 exame radiogréfico, sendo que
21 (14,9%) tiveram mais de umaalteracéo.
Observou-se peito escavado em 17 (12%)
dos pacientes, ateracdes em arcos costais
(irregularidades e deformidades) em 28
(19,8%) ecifoescolioseem 5 (3,5%). A ci-
foescoliose determina uma deformidade
da caixa torécica, simulando reducéo vo-
lumétrica dos pulmdes e falso aumento da
drea cardiaca.

O aargamento do mediastino posterior,
determinado por opacidades arredondadas
e/ou lobuladas com densidade de partes
moles, junto a coluna, foi encontrado em
10 (7,1%) dos pacientes que foram subme-
tidosaTC (Figura 1), comprovando apre-
senca de massa solida homogéneaem 9 e
cisticaem 1. O paciente com a massa cis-
ticafoi submetido aRM, comprovando-se
ser meningocele (Figura 2).
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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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Figura 2. A: Radiografia de térax em pdstero-anterior e perfil mostrando opacidade arredondada no me-
diastino supero-posterior esquerdo, e infiltrado por tuberculose no lobo superior do pulméo direito. B:
Tomografia computadorizada mostrando massa com opacidade de tecido mole na projecao do neurofo-
rame esquerdo da coluna toracica. Infiltrado por tuberculose no lobo superior do pulméo direito. C: Res-
sonancia magnética evidenciando formagéo cistica hiperintensa em relaxamento T2 em contiguidade
com o saco dural através do neuroforame esquerdo no segmento toracico.

DISCUSSAO

Devido a grande variag@o na expressi-
vidade clinica e heterogeneidade genética

Radiol Bras. 2010 Mai/Jun;43(3):167-170

nos pacientes com NF1, o seu diagnostico
setornamuito dificil, principalmente nain-
fancia®®??. Nem sempre aapresentacdo dos
sinais fisicos sdo caracteristicos. Assim, a

radiologia pode contribuir fornecendo os
achados caracteristicos da doenga, como
displasia da asa do esfenoide, pseudoar-
trose e afilamento cortical dos ossos lon-
gos'™V. A radiografia do térax, um exame
complementar, e associado a historia cli-
nica e ao exame fisico, é aprincipal ferra-
menta e de dta sensibilidade paraa avaia
¢do das dteragdestorécica. Napresencade
massa no mediastino posterior, associada
a outros sinais clinicos, como manchas
café-com-leite, a radiografia simples do
térax pode auxiliar no diagndstico de NF1.
Quando a massa do mediastino posterior
mostra-se presente naradiografiado térax,
deve-se encaminhar esses pacientes para
examesmaiscomplexos(TCeRM), ealém
da confirmacgo diagnostica, para fornecer
dados sobre possiveis complicacoes.

Entre as alteragdes encontradas no es-
tudo das radiografias de térax, asirregula-
ridades dosarcos costaisforam asmais pre-
valentes (19,1%). A anomalia pode ocorrer
por um defeito primario displésico nafor-
macao 0ssea ou pela erosdo de um neuro-
fibroma intercostal ®%*9. O aspecto em
“fitas torcidas’ é relatado com frequén-
cia® . Na literatura pesquisada n&o foi
encontrada a incidéncia com que as lesbes
dos arcos costais sdo observadas.

O peito escavado foi observado em 17
pacientes (12,0%) nas radiografias de per-
fil, e no exame clinico essa ateracdo foi
encontrada em 31 pacientes. A ateracéo
pode causar sintomas clinicos como respi-
racéo paradoxal ou dor tipo angina*-?+2),

As massas no mediastino posterior, en-
contradas em 10/141 (7,1%) pacientes,
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apresentavam-se com densidade de partes
moles arredondadas ou |obul adas, que sur-
giam do canal vertebral. Seguindo as divi-
sBes do mediastino em compartimentos'®
nas radiografias simples de torax dos 141
pacientescom NF1, exclusivamente o com-
partimento do mediastino posterior apre-
sentou massas, isto é, massas no medias-
tino médio e anterior ndo foram identifica-
das. As massas do mediastino posterior sdo
associadas com NF1 e podem ser causadas
por neurofibromas que se originam das
raizes nervosas medulares ou meningoce-
les intratoracicas'’®29_ As radiografias
simples do térax ndo sdo suficientes para
fazer adistingdo entre neurofibromase me-
ningoceles, sendo necessarios estudos por
meio de técnicas mais avangadas, como a
TC ou a RM. Dos 10 pacientes com pre-
senca de massas no mediastino posterior
confirmada pela TC, 9 apresentavam mas-
sas solidas, com diagndstico presumivel de
neurofibroma, pois tinham relagdo com o
neuroforame, e um apresentava massa cis-
ticana RM, com diagnéstico de meningo-
cele intratorécica lateral esquerda.

Cerca de 80% dos pacientes que apre-
sentam meningocele sdo portadores de
NF12529 Dois ou mais neurofibromas de
pele ou um neurofibroma plexiforme sdo
critérios de diagndstico de NF1 definidos
pelo NIH®. Ent&o podemos considerar a
possi bilidade de neurofibromas nasregifes
paravertebrais serem de igual valor para o
diagnostico deNF1. N&o foi encontrada, na
literatura, a frequéncia com que ocorre
massa mediastina posterior nos pacientes
com NF1 ou na populagéo geral.

Dos critérios de |lesdes Gsseas caracte-
risticas definidas pelo NIH, a displasia da
asa do esfenoide foi encontrada em 1%.
Esta alteragdo é observada em exame ra-
diogréfico ou de TC, € bastante especifico,
todavia aparece com baixa incidéncia. A
frequénciade pseudoartrose éde 1:250.000
nascimentos e aproximadamente 50% a
90% dos casos s&0 associados com NF1,
sendo considerada um achado relativa-
mente raro, com incidéncia em torno de
3,0%. O afilamento cortical dos ossos lon-
gos, observado em 8,5% dos pacientes, é

170

Muniz MP et al.

de baixa especificidade, sendo necessario
radiografar todo o esqueleto apendicular,
isto & dos membros superiores e inferio-
res*™, Asradiografias do esquel eto, asso-
ciadas a do térax com presenca de massa
mediastina posterior, podem tornar esses
achados de lesBes Gsseas caracteristicas
mais valorizados. Assim, sugerimos a in-
clusdo das massas do mediastino posterior
COMO Mais um critério para o diagndstico
de NF1. Naradiografia simples do térax é
possivel identificar as alteragdes sseas nos
pacientes com NF1, e a presenca de massa
no mediastino posterior, junto com as a-
teragdes Osseas caracteristicas definidas
pelo NIH®, indicam serem um achado se-
guro parase propor como critério diagnés-
tico da doenca.

CONCLUSAO

A presenga de massas no mediastino
posterior, associada as alteragdes Gsseas ca
racteristicas definidas pelo NIH, indicam
ser um achado consistente para se conside-
rar como critério diagnostico da doenca.
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