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Objetivo:

Relatar o caso de paciente com multiplas neoplasias cutaneas, incluindo melanoma,
carcinoma basocelular e carcinoma espinocelular, no contexto de neurofibromatose
tipo 1 (NF1), destacando a relevéancia da medicina de precisao na estratificacao de
risco e na condugéo de seguimento individualizado.

Diagnéstico e Plano de tratamento

Paciente feminina, 68 anos, com diagnéstico clinico de neurofibromatose tipo 1 e
histérico de multiplas neoplasias cutdneas ao longo do seguimento. Em 2023, foi
diagnosticado melanoma invasor em regiao da furcula (Breslow 0,4 mm; Clark llI;
pT1b), submetido a exérese com margens livres, seguida de ampliagao cirurgica,
sem evidéncia de doenca residual.

No curso evolutivo, apresentou multiplos tumores cutaneos adicionais, incluindo
carcinoma de células escamosas invasor em regido malar direita associado a
carcinoma basocelular, carcinoma basocelular em epicanto medial direito e
carcinoma espinocelular in situ em brago esquerdo, todos tratados cirurgicamente
com margens livres. Observa-se, ainda, a presenca de numerosos neurofibromas
cutaneos disseminados, associados a importante fotodano.

Durante o seguimento oncoldgico, a paciente foi incluida em protocolo de
investigagcado genética, sendo identificada mutagdo em heterozigose no gene NF1,
caracterizada por delegdo abrangendo os éxons 2 a 58, classificada como
provavelmente patogénica. A partir desses achados, foi instituido plano de
acompanhamento individualizado, incluindo vigilancia dermatolégica periddica,
rastreamento sistémico direcionado e orientagdo quanto ao risco ampliado para
neoplasias associadas, como tumores do sistema nervoso central, neoplasias de
bainha neural e cancer de mama.

Resultados:

A paciente evolui sem evidéncia de recidiva do melanoma e sem sinais de doenga
metastatica em exames de imagem. As demais neoplasias cutaneas foram
diagnosticadas em estagios iniciais e tratadas de forma curativa. O seguimento
longitudinal tem possibilitado a identificagdo continua de lesdes suspeitas,
permitindo intervencgdes precoces. A caracterizacdo molecular contribuiu para o



refinamento da estratificagao de risco e para o direcionamento das estratégias de
rastreio.

Relevancia Cientifica:

O caso ilustra a complexidade inerente ao manejo de pacientes com sindromes
genéticas predisponentes ao cancer, como a NF1, nas quais a coexisténcia de
multiplas neoplasias de diferentes linhagens evidencia a heterogeneidade fenotipica
e 0 risco oncoldgico ampliado. Nesse contexto, a integracéo de dados clinicos,
histopatoldgicos e moleculares configura um pilar essencial da medicina de
precisao, permitindo abordagens mais acuradas e individualizadas.

Conclusao:

Pacientes com neurofibromatose tipo 1 apresentam risco substancialmente elevado
para o desenvolvimento de multiplas neoplasias cutédneas e sistémicas. A
incorporagao de estratégias baseadas em medicina de preciséo, aliada a um
seguimento longitudinal e multidisciplinar, possibilita a personalizagao da vigilancia e
do rastreio oncoldgico. Este relato reforgca a necessidade de abordagens
individualizadas e continuas, com potencial impacto na detecgao precoce e na
reducao da morbimortalidade associada.



