o33\ European Genetic Tumour Risk Syndromes :o."““:“ European
05 “\ Reference N y ' i3V Reference
0 o,5" (ERN GENTURIS) Networks

eg0' Network

ERN GENTURIS Resumo em linguagem simples:

DIRETRIZES DE PRATICA CLINICA PARA DIAGNOSTICO, TRATAMENTO, MANEJO E VIGILANCIA
DE PESSOAS COM SCHWANNOMATOSE

INTRODUCAO

A schwannomatose é caracterizada pelo desenvolvimento de tumores benignos da bainha do nervo
(schwannomas) tipicamente dolorosos nos nervos espinhais e periféricos em todo o corpo. Os
cuidados de saude prestados a pessoas com schwannomatose variam substancialmente, pois ainda

ndo ha diretrizes especificas sobre schwannomatose.
OBJETIVOS DIRETRIZES

A diretriz de schwannomatose foi criada para ajudar os profissionais de saude a fazer o diagnostico, o
seguimento clinico e a vigilancia de pessoas com de schwannomatose de acordo com o conhecimento
mais atual disponivel. Esta diretriz foi elaborada a partir das melhores evidéncias disponiveis e do
consenso de especialistas no cuidado de pessoas com schwannomatose e sera atualizada
regularmente para refletir as mudancas nas evidéncias. A expectativa é que os médicos sigam esta
diretriz, a menos que haja uma razao clinica convincente especifica para um paciente individual ndo o

fazer.
ESCOPO E OBJETIVO DA DIRETRIZE

A diretriz destina-se a definir o diagndstico, o seguimento clinico e a vigilancia de pessoas com

schwannomatose.

PROTOCOLO DE VIGILANCIA SCHWANNOMATOSE

Exame ou vigilancia Intervalo Idade para | Forca *
comecar
Exame clinico e Anual 12-14 anos | Moderado

Schwannomatose | avaliagdo de dore

exame neuroloégico

Isencdo de responsabilidade: O conteddo deste resumo é baseado nas ERN GENTURIS CLINICAL
PRACTICE GUIDELINES FOR THE DIAGNOSIS, TREATMENT, MANAGEMENT AND SURVEILLANCE
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Ressonancia De acordo com Diagnostico | Forte
m’agnetlca (RM) do recom,e.ndagoes 0U12-14
cérebro e da coluna especificas de
. anos
gene/idade
RM de corpointeiro | Ao diagnostico ou Diagndstico | Moderado
logo depois. 0U12-14
Considere alternar
: , anos
com Cranio-espinal-
Ultrassom Considerar para Como Moderado
resolugdo de apropriado
problemas em
membros ou
intercostais

* Esta classificagdo é baseada em artigos publicados e consenso de especialistas.

PRINCIPAIS RECOMENDAGCOES

Visdo geral clinica

Diagnostico

Imagem

A esperanca de vida nos doentes com schwannomatose geralmente ndo é
afetada, ao contrario da NF2. A dor é uma caracteristica proeminente,
especialmente para pessoas com uma variante patogénica do gene LZTR1 na

linha germinativa.

Em pessoas com schwannomatose em idade reprodutiva ou em transicao,
devem ser discutidos os provaveis riscos de transmissao para a descendéncia

e as opgoes para testes na gravidez e diagnostico pré-implantatdrio.

Em pacientes com dor localizada e/ou déficit focal neuroldgico associado, sem
um schwannoma 6bvio, a RM localizada deve ser realizada com cortes finos
(<3 mm) para detectar schwannomas muito pequenos, mas funcionalmente

significativos.
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Para a investigacdo direcionada da dor, o ultrassom (feito por profissionais
com experiéncia em imagens de schwannomas) pode ser uma modalidade Util

de resolucao de problemas.

Avaliacdo clinica Em cada visita para avaliacdo clinica deve proceder-se a:

anual * Avaliagdo completa do histérico de dor

* Exame neuroldgico completo

* Avaliagdo da Qualidade de Vida usando uma ferramenta reconhecida, por

exemplo. EQ-5D

* Avaliacao das necessidades psicoldgicas do paciente

Tratamento ndo Deve ser feito acompanhamento multidisciplinar da dor, com foco no
cirurgico da dor seguimento dos sintomas, visando a incapacidade relacionada com a dor e

usando uma abordagem biopsicossocial.

Schwannomas dolorosos tém um componente neuropatico significativo,
medicamentos como antidepressivos triciclicos e gabapentinoides devem ser
usados em primeira linha, e ISRS ou outro CIA (Topiramato, Carbamazepina,

Oxcarbazepina) de segunda linha.

Intervencao Algumas lesoes nao sdo passiveis de remocao cirurgica e as operagdes estao
cirurgica associadas ao aumento da morbidade. Assim, a avaliacao da probabilidade de
sucesso e dos riscos de déficit neuroldgico deve incluir a avaliagdo por um
cirurgido com experiéncia significativa na ressec¢do de tumores da bainha

nervosa

NECESSIDADES PSICOLOGICAS

Embora as manifestacdes fisicas da schwannomatose sejam objetivas e geralmente bem descritas
pelo paciente, é importante considerar o impacto da schwannomatose no bem-estar cognitivo,

psicologico, emocional e social dos pacientes. O sofrimento psicologico pode ser causado por dor,
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cansago, ter que passar por multiplas cirurgias, incertezas sobre a progressdo da doenga e medos
relacionados ao planeamento familiar. As crengas dos pacientes sobre a sua condi¢do médica podem
ser extremamente fortes e determinantes em a sua resposta a terapia, acompanhamento clinico de
longo prazo e incapacidade geral. A gravidade da doenga fisica nem sempre se correlaciona com o
sofrimento emocional, no entanto, a dor é um fator significativo na schwannomatose. Isto ndo é

surpreendente, pois a dor tem uma correlagdo psicossocial bem reconhecida e significativa.

Realisticamente, uma avaliacdo psicoldgica formal ndo pode ser realizada em todos os pacientes
diagnosticados com schwannomatose. No entanto, certos fatores de risco devem alertar o clinico

para considerar o envolvimento psicoldgico precoce e o encaminhamento.
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