Arch Health Invest (2025)14(12):2722-2725 © 2025 - ISSN 2317-3009

http://doi.org/10.21270/archi.v14i12.6699

Neurofibromatose Tipo I com Rara Malformacao Mandibular: Relato de Caso
Neurofibromatosis Type I with a Rare Mandibular Malformation: a Case Report
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Resumo
A neurofibromatose tipo | (NF1) € uma doenca hereditaria autossémica dominante causada por mutagbes heterogéneas no gene
NF1. As manifestagdes clinicas podem incluir multiplos neurofibromas, manchas café-com-leite, nédulos de Lisch, efélides
axilares e lesdes Osseas caracteristicas. Este estudo relata um caso raro de NF1 associada a malformagdo mandibular. Uma
paciente do sexo feminino, de 36 anos, portadora de NF1, apresentou aumento volumétrico persistente no palato duro ha cerca
de 10 anos. O exame fisico revelou discreta assimetria facial a direita, nédulos cutaneos no pescogo, tronco e pés, além de
manchas café-com-leite. Observou-se um nddulo séssil e fibroelastico no palato duro, estendendo-se dos dentes 11 a 13, o que
levou ao diagndstico clinico inicial de neurofibroma. A radiografia panoramica evidenciou deformidade extensa do corpo, angulo
e ramo mandibular direitos, aumento da incisura mandibular, dentes impactados do lado direito e alargamento do canal
mandibular esquerdo. A bidpsia excisional confirmou tratar-se de um neurofiboroma plexiforme. A paciente permanece em
acompanhamento clinico. A displasia 6ssea mandibular representa um achado raro fortemente associado aos neurofibromas
plexiformes, frequentemente caracterizada por destruicdo gradual do corpo e do ramo mandibular. Fatores genéticos parecem
desempenhar papel significativo, sendo que mutagbes secundarias do gene NF1 em células osteoprogenitoras podem
comprometer os mecanismos de reparo 6sseo. Essa rara displasia 6ssea pode dificultar o diagndstico, ressaltando a importancia
de o cirurgido-dentista reconhecer tais manifestagdes a fim de evitar procedimentos diagndsticos desnecessarios.
Descritores: Neurofibromatose; Neurofibroma; Palato; Mandibula; Atrofia.
Abstract
Neurofibromatosis type | (NF1) is an inherited autosomal dominant disorder caused by heterogeneous mutations in the NF1 gene.
Clinical manifestations may include multiple neurofibromas, café-au-lait macules, Lisch nodules, axillary freckling, and distinctive
bone lesions. This study reports a rare case of NF1 with mandibular malformation. A 36-year-old female patient with NF1
presented with a persistent 10-year swelling of the hard palate. Physical examination revealed mild right facial asymmetry,
cutaneous nodules on the neck, trunk, and feet, along with café-au-lait spots. A sessile, fibroelastic nodule was observed on the
hard palate, extending from teeth #11 to #13, leading to a primary diagnosis of neurofibroma. Panoramic radiography
demonstrated extensive deformity of the right mandibular body, angle, and ramus, enlargement of the mandibular notch, impacted
right teeth, and widening of the left mandibular canal. Excisional biopsy confirmed the lesion as a plexiform neurofibroma. The
patient remains under clinical follow-up. Mandibular bone dysplasia represents a rare finding strongly associated with plexiform
neurofibromas, often presenting as gradual destruction of the mandibular body and ramus. Genetic factors appear to play a
significant role, with secondary NF1 mutations in osteoprogenitor cells potentially impairing bone repair mechanisms. This rare
osseous dysplasia may complicate diagnosis, necessitating dentist-surgeons’ awareness of such manifestations to avoid
unnecessary diagnostic procedures.
Descriptors: Neurofibromatoses; Neurofibroma; Palate; Mandible; Atrophy.
Resumen
La neurofibromatosis tipo | (NF1) es una enfermedad hereditaria autosémica dominante causada por mutaciones heterogéneas
en el gen NF1. Las manifestaciones clinicas pueden incluir multiples neurofibromas, manchas café con leche, nédulos de Lisch,
efélides axilares y lesiones Oseas caracteristicas. Este estudio presenta un caso raro de NF1 asociada a una malformacién
mandibular. Una paciente femenina de 36 afios con diagndstico de NF1 presenté un aumento de volumen persistente en el
paladar duro con una evolucién de aproximadamente 10 afios. El examen fisico revelo leve asimetria facial derecha, nédulos
cutaneos en el cuello, tronco y pies, ademas de manchas café con leche. Se observd un nédulo sésil y fibroelastico en el paladar
duro, que se extendia desde los dientes 11 hasta el 13, lo que llevé a un diagndstico clinico inicial de neurofibroma. La radiografia
panoramica mostré una deformidad extensa del cuerpo, angulo y rama mandibular derechos, aumento de la escotadura
mandibular, dientes impactados en el lado derecho y ensanchamiento del conducto mandibular izquierdo. La biopsia excisional
confirmd que la lesidn correspondia a un neurofibroma plexiforme. La paciente continia en seguimiento clinico. La displasia 6sea
mandibular representa un hallazgo poco frecuente, fuertemente asociado con los neurofiboromas plexiformes, que suele
manifestarse como una destruccion gradual del cuerpo y la rama mandibular. Los factores genéticos parecen desempefiar un
papel importante, ya que mutaciones secundarias del gen NF1 en las células osteoprogenitoras pueden afectar los mecanismos
de reparacion 6sea. Esta rara displasia 6sea puede complicar el diagnéstico, lo que resalta la importancia de que el cirujano
dentista reconozca estas manifestaciones para evitar procedimientos diagnésticos innecesarios.
Descriptores: Neurofibromatosis; Neurofiboroma; Hueso Paladar; Mandibula; Atrofia.

INTRODUCAO disturbio  genético  autossébmico  dominante
A neurofibromatose tipo | (NF1) é um resultante de diversas mutagdes no gene supressor
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de tumor NF1, responsavel por codificar a
neurofibromina'. Essa condigdo incomum tem uma
prevaléncia estimada ao nascimento de 1 em 2.662
e € clinicamente marcada pela presenga de
multiplos neurofibromas, manchas café-com-leite,
nodulos de Lisch, gliomas da via optica, sardas
axilares e anormalidades esqueléticas
caracteristicas??.

Os neurofiboromas orais ndo exibem
caracteristicas patognoménicas e sao
frequentemente identificados erroneamente como
outras lesdes intraorais, tais como épulis, fibroma
ossificante, granuloma de células gigantes, fibroma
odontogénico, granuloma piogénico, pseudocisto
salivar, hemangioma, lipoma ou cisto dermoide.
Portanto, bidpsias excisionais sdo essenciais para
o diagndstico definitivo*. Outras manifestagoes
orais relatadas incluem papilas linguais
proeminentes, alargamento do canal mandibular,
macroglossia, ramificacdes de vasos, alargamento
da incisura coronéide, deformidades da cabeca do
cbéndilo mandibular, alongamento do colo condilar,
lesdes intradsseas semelhantes a cistos e
afinamento e curvatura lateral do ramo mandibular®.
RELATO DE CASO

Uma paciente do sexo feminino, 36 anos,
melanoderma, apresentou-se inicialmente no
Pronto-socorro odontologico da Clinica
Odontolégica  Universitaria da  Universidade
Estadual de Londrina (COU-UEL), queixando-se de
dor de dente. Durante o exame fisico, o cirurgiao de
plantdo observou uma lesdo no palato duro direito
e encaminhou a paciente para o ambulatério de
Estomatologia da COU-UEL.

O exame clinico revelou que a paciente
tinha diagndstico de neurofibromatose tipo 1 (NF1),
com histdérico de excisbes de noédulos no pé
esquerdo e na regido abdominal, apresentando ma
cicatrizagdo pods-operatoria. Notavelmente, o
inchago persistia ha mais de 10 anos. O exame
extraoral demonstrou: discreta assimetria facial a
direita, lesdes cutaneas papulares/nodulares no
pescogo, tronco e pés, manchas café-com-leite
(Figura 1) e suspeita de neurofibroma no tornozelo
direito (Figura 2). O exame intraoral identificou um
nddulo unico, assintomatico e séssil
(aproximadamente 1 mm de didametro) localizado
na porg¢ao anterior do palato duro, estendendo-se
do dente #11 ao #13 (Figura 3). Esses achados
sustentaram um diagndstico inicial de neurofibroma.
A radiografia panoramica (Figura 4) revelou atrofia
severa envolvendo o corpo, angulo e ramo
mandibular direitos (explicando a assimetria facial),
dois dentes inclusos (provavelmente #46 e #48),
alargamento da incisura mandibular direita e
dilatagcado do canal mandibular esquerdo. A paciente
nao relatou desconforto nem parestesia na regiao
mandibular direita.
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Figura 1: Presenca de lesbes cutaneas papulares e manchas café-
com-leite na regiao cervical.

Figura 2: Lesdo nodular de consisténcia mole localizada na regido
do tornozelo.

Figura 3: Nodulo séssil medindo aproximadamente 1 cm de
didmetro, localizado no palato duro anterior

-

Figura 4: Radiografia panoramica revelou atrofia severa
envolvendo o corpo, angulo e ramo mandibular direitos; dois dentes
impactados; alargamento da incisura mandibular direita; e dilatagéo
do canal mandibular esquerdo
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Foi realizada uma bidpsia excisional da
lesdo palatina, cujo exame histopatologico
confirmou neurofibroma plexiforme (Figura 5). A
analise microscépica demonstrou proliferacéo de
células fusiformes organizadas em feixes com
padrao plexiforme, confirmando o diagndstico de
neurofibroma plexiforme.
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Figura 5: Imagem microscopica mostrando proliferagéo de células
levemente atipicas e alongadas, com nucleos ovais a alongados,
localizadas dentro de feixes nervosos. (HE, 100x)

No acompanhamento, a  paciente
apresentou boa cicatrizacdo. Ao ser questionada
mais detalhadamente, relatou ter sido adotada e ter
sabido que sua méae bioldgica faleceu devido a um
tumor, sugerindo possivel NF1 familiar. A paciente
foi entdo encaminhada ao Hospital Universitario
para acompanhamento em conjunto.

DISCUSSAO

As manifestagbes de cabega e pescogo sao
comuns em pacientes com NF1, sendo as
alteragbes Osseas frequentemente identificadas
por meio de exames de imagem. Achados tipicos
incluem dentes inclusos, alargamento da incisura
mandibular, dilatacdo dos canais mandibulares e
displasia éssea®, todos os quais estavam presentes
no caso relatado.

As anormalidades ésseas sdo comumente
observadas em pacientes com NF1. Embora o
envolvimento central seja raro, essas alteragdes
geralmente resultam de atrofia cortical externa e
erosdo causada por compressdo de lesdes de
tecidos moles adjacentes, ou de deformidades
O0sseas congénitas que refletem os padrdes de
displasia esquelética observados em outras partes
do corpo®.

Na regidao craniomaxilofacial, essas
alteracbes  esqueléticas tém  sido bem
documentadas tanto na literatura radiologica
quanto na anatdmica. Os achados radiograficos
mais frequentemente observados incluem
expansao do canal mandibular, defeitos ao longo
da margem inferior do ramo mandibular, alteragdes
na incisura corondide, pseudoalargamento dos
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processos condilar e coronoide, perda ou auséncia
do angulo goniaco e anormalidades estruturais ou
subdesenvolvimento afetando o corpo € o ramo
mandibular®.

A displasia 6ssea mandibular observada
em nosso caso representa um achado raro,
fortemente  associado  aos neurofibromas
plexiformes. Em um estudo anterior envolvendo 31
pacientes com NF1, 11 apresentaram
neurofibromas plexiformes, e 4 desses mostraram
anormalidades mandibulares — entretanto, nao foi
possivel confirmar uma relagdo de causa e efeito’.
Um estudo ampliado (com 48 pacientes) reforgou
essa associagdo, mostrando uma correlagédo
notavelmente forte entre deformidades
mandibulares e o0 subtipo de neurofibroma
plexiforme. Os autores sugeriram dois possiveis
mecanismos patogénicos: (1) invasdo tumoral local
levando a dano neuromuscular, ou (2) formagao
pré-natal de neurofibromas plexiformes ao longo do
nervo alveolar inferior. A destruicdo gradual do
corpo € do ramo mandibular, sem sinais de
malignidade ou osteomielite, €& fortemente
indicativa de ostedlise causada por neurofibroma
plexiforme ipsilateral®. Esse padrdo patologico
distinto foi claramente demonstrado nos achados
de imagem da paciente.

Uma teoria alternativa sugere que as
anormalidades mandibulares em pacientes com
NF1 poderiam resultar de alteragcdes genéticas
distintas. Sustentando essa hipétese, uma série de
casos com dois pacientes relatou deformidades
analogas e propds uma etiologia genética, em vez
de efeitos secundarios de tumor'®. Esses achados
corroboram O mecanismo hipotetizado de
mutagdes secundarias da NF1 em células
osteoprogenitoras, levando a uma regeneragao
Ossea prejudicada. Importante destacar que essa
via genética poderia explicar a displasia Ossea
mesmo na auséncia de  neurofibromas
anatomicamente adjacentes, embora a maioria das
apresentagbes clinicas envolva ambas as
caracteristicas'".

Embora as caracteristicas clinicas e
radiograficas da NF1 estejam bem documentadas
na literatura, manifestacbes raras, como
malformag¢des mandibulares, podem dificultar o
diagnéstico.  Cirurgides-dentistas que tratam
pacientes com NF1 devem manter um alto grau de
suspeita para essas anomalias, a fim de evitar
intervencgdes diagnosticas desnecessarias.
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