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Tabela 3.1 rios diagnosticos de neurofibromatose tipo 1.

R) Os critérios diagnésticos para neurofibromatose tipo 1 sdo atendidos em um individuo que ndo tem um dos pais diagnosticado
com a doenca, se dois ou mais dos seguintes critérios estiverem presentes:

= Seis ou mais manchas café-com-leite, com diametro superior a 5 mm em individuos pré-puberes e diametro superior a 15 mm em
individuos pds-puberes*

= Sardas naregiao axilar ou inguinal

= Dois ou mais neurofibromas de qualquer tipo ou um neurofibroma plexiforme

= Glioma da via dptica

= Dois ou mais nodulos de Lisch na iris, identificados no exame com lampada de fenda ou duas ou mais anormalidades da coroide,
definidas como nddulos brilhantes e irregulares, visualizados por tomografia de coeréncia 6ptica/imagem de reflectancia no infraver-
melho

= Uma lesdo 6ssea caracteristica, como displasia esfenoidal, arqueamento antero-lateral da tibia ou pseudoartrose de um osso longo

= Uma variante patogénica heterozigética de neurofibromatose tipo 1, com uma fracdo alélica variante em 50% em um tecido aparen-
temente normal, como glébulos brancos

B) Se um dos pais do paciente atender aos critérios diagnésticos especificados em A o diagnéstico de neurofibromatose tipo 1

podera ser feito se um ou mais dos critérios em A estiverem presentes

*Se apenas manchas café-com-leite e sardas estiverem presentes, o diagndstico de neurofibromatose tipo 1 € mais provavel, mas excepcionalmente a pessoa pode ter outro
diagnostico, como Sindrome de Legius. Pelo menos um dos dois achados pigmentares (manchas café com leite ou sardas) deve ser bilateral.

**A displasia da asa do esfenoide ndo é um critério separado, no caso de neurofibroma plexiforme orbital ipsilateral.



