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Objetivo:
Caraterizar as manifestacdes orbito-palpebrais na neurofibromatose tipo 1 e rever critérios diagnésticos da NF1.
Perceber o papel central do oftalmologista na abordagem a estes doentes.

Material e métodos:

Foram estudados retrospetivamente doentes portadores de NF1 com envolvimento ocular seguidos no Servico de
Oftalmologia do Centro Hospitalar de Leiria-Pombal entre 2010 e 2013. Recurso as bases de dados de Oftalmologia
e de Neurodesenvolvimento da Pediatria Médica.

Resultados:

Historia Familiar positiva em 10 casos; Sinais clinicos tipicos em quase todos os doentes, incluindo manchas “café au
lait” (MCL) e neurofibromas; Efélides axilares/inguinais em 12 casos; neurofibromas em 7; 1 doente com ostedlise do
esterno evidente ao Rx; 7 tinham erosdes dos arcos costais no Rx térax; Alteracdes da RMN-CE de acordo com a
literatura (8 doentes); A avaliagdo oftalmoldgica revelou que havia algum tipo de alterag&o ocular em 9 doentes; 1 dos
doentes tem glioma 6tico; 8 dos doentes tém nddulos de Lisch; 1 dos doentes tem proptose e 2 deles aparentam
ligeiras ptoses.

Concluséo:
Os achados clinicos encontrados estdo de acordo com o descrito na literatura, tratando-se de doenca complexa de
expressividade variavel.
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