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RESUMO 

Objetivo: Mapear conceitos, achados e limitações acerca da qualidade de vida de 
crianças, adolescentes e adultos jovens portadores de neurofibromatose tipo 1. 

Método: Trata-se de um protocolo de revisão de escopo baseado nas diretrizes 
do Joanna Briggs Institute (JBI). A busca de dados será realizada nas plataformas 
PubMed/MEDLINE, EMBASE, Web of Science, Lilacs, CINAHL, Open Grey e Google 
Scholar. Os manuscritos encontrados serão organizados através da ferramenta 
Rayyan para identificação e exclusão de duplicatas. Na sequência, os artigos e 

demais materiais seguirão na mesma ferramenta para triagem e seleção de estu-
dos elegíveis por dois pesquisadores independentes, sendo esse processo todo 
descrito em um fluxograma adaptado do Checklist PRISMA-ScR. Os dados extraí-
dos dos manuscritos elegíveis serão apresentados em tabelas, quadros e fluxo-
gramas, conforme pertinente. Os dados serão discutidos e inter-relacionados, com 
a finalidade de identificar potencialidades e limitações acerca do tema de pes-
quisa. 

Descritores: Qualidade de Vida; Neurofibromatose 1; Revisão. 

 
ABSTRACT 

Objective: To map concepts, findings, and limitations related to quality of life in 
children, adolescents, and young adults with neurofibromatosis type 1. Method: 

This is a scoping review protocol based on Joanna Briggs Institute (JBI) guidelines. 
Data searches will be conducted on PubMed/MEDLINE, EMBASE, Web of Science, 
Lilacs, CINAHL, Open Grey, and Google Scholar. The retrieved manuscripts will be 
organized using the Rayyan tool for duplicate identification and removal. Subse-
quently, the articles and other materials will be processed in the same tool for 
screening and selecting eligible studies by two independent researchers, and this 
entire process will be described in a flowchart adapted from the PRISMA-ScR 

checklist. As appropriate, data extracted from eligible manuscripts will be pre-

sented in tables, figures, and flowcharts. The data will be discussed and correlated 
to identify potential strengths and limitations related to the research topic. 
Descriptors: Quality of Life; Neurofibromatosis 1; Review. 
 

INTRODUÇÃO 

A neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma facomatose multissistêmica que 

apresenta um padrão de herança autossômica dominante, caracterizada 

por múltiplas máculas café com leite, sardas, múltiplos neurofibromas, 

dificuldade de aprendizagem, problemas de comportamento, entre outras 

complicações com gravidade e complexidade variada. A expressão da do-

ença, assim como as diversas complicações, é variável, inclusive em in-

divíduos dentro de uma mesma família. O progresso de análises de biolo-

gia molecular e dos exames de imagem ajudaram não somente a elucidar 

as características etiológicas e clínicas da NF1, mas também a melhores 

perspectivas de intervenções terapêuticas para os portadores da doença(1-

2). 

Dados apresentados pelo United Kingdom Neurofibromatosis Association 

Clinical Advisory Board estimam que a incidência da NF1 seja entre 

1:2.500 a 1:3.000, não havendo evidências sobre o predomínio da doença
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sobre determinadas populações e sexo. Con-

tudo, estudos apontam que há uma distribuição 

simétrica entre casos oriundos de transmissão 

genética (isto é, um dos pais é portador da 

NF1) e de casos advindos de novas mutações 

genéticas(1-3).  Com isso, cada filho de um por-

tador de NF1 tem 50% de chance de herdar a 

variante causadora da doença, sendo sua ma-

nifestação próxima de 100%. Assim, espera-se 

que uma criança que herda uma variante cau-

sadora de NF1 desenvolva algumas caracterís-

ticas fenotípicas da NF1, que podem variar den-

tro de uma mesma família(2). 

Independente da forma ao qual a doença é ad-

quirida, o diagnóstico é prevalentemente clí-

nico(1-3) e têm como base critérios estabelecidos 

desde 1988 pelo National Institutes of Health 

os quais seguem sendo usados até os dias atu-

ais(1-3). Suspeita-se de NF1 quando o paciente 

apresenta qualquer uma das manifestações clí-

nicas(1-2) dispostas na Figura 1. 

 

✔ 6 ou mais manchas café-com-leite (>5mm 

em crianças ou >15mm em adultos); 

✔ ≥ 2 neurofibromas cutâneos e/ou subcutâ-
neo, OU 1 neurofibroma plexiforme; 

✔ Efélides axilares ou inguinais; 

✔ Glioma óptico; 

✔ ≥ 2 nódulos de Lisch ou ≥ anormalidades 
coroidais; 

✔ Presença de displasia óssea; 

✔ Parente de primeiro grau com diagnóstico 
de NF1. 

Fonte: Adaptado de Ferner et al., 2007 e Friedman, 
2022. 
Figura 1 – Critérios clínicos para o diagnóstico da 
NF1. Porto Alegre, RS, Brasil, 2023 

 
O diagnóstico da NF1 é estabelecido quando o 

paciente apresenta duas ou mais das caracte-

rísticas descritas nos achados sugestivos(1-2) 

(Figura 1). Um teste molecular negativo para 

NF1 não necessariamente exclui o diagnóstico 

da doença, pois alguns pacientes apresentam 

as características clínicas acima citadas e não 

apresentam uma variante de NF1 detectável. 

Além disso, muitas das características clínicas 

da NF1 aumentam em frequência com a idade 

do indivíduo, onde alguns indivíduos que são 

diagnosticados NF1 quando adultos podem não 

ter sido diagnosticados na primeira infância, 

visto que essas características não estavam 

presentes(1-4). 

Atualmente não há cura para a NF1, mas é im-

portante que os pacientes realizem um acom-

panhamento multidisciplinar/profissional no 

mínimo 1 vez por ano, ou com uma frequência 

maior em caso de complicações ou novas ma-

nifestações. Os neurofibromas cutâneos podem 

ser removidos através de procedimento cirúr-

gico quando causam dor, afetam a vida diária 

do portador ou trazem prejuízos estéticos para 

o paciente, sendo esta abordagem considerada 

padrão ouro para o manejo dos neurofibromas.  

É fundamental o acompanhamento do desen-

volvimento neuropsicomotor do infante, assim 

como acompanhar seu desenvolvimento educa-

cional, para que alterações como transtorno de 

déficit de atenção/hiperatividade, comuns nos 

pacientes com NF1, possam ser rapidamente 

identificadas e tratadas. Problemas psicológicos 

também são frequentemente encontrados nos 

portadores de NF1, causados tanto pelas mani-

festações clínicas da doença (p.ex., múltiplos 

neurofibromas) quanto pelo prognóstico com-

plexo e imprevisível da enfermidade. Tais pro-

blemas representam um risco para a saúde, 

visto que afetam diretamente a sua qualidade 

de vida (QV). 

QV, de acordo com a Organização Mundial de 

Saúde, é a “percepção do indivíduo de sua po-

sição na vida no contexto da cultura e do sis-

tema de valores nos quais ele vive, conside-

rando seus objetivos, expectativas, padrões e 

preocupações”(5). Nas áreas da saúde e seus 

subgrupos, o aumento pelo interesse no con-

ceito de QV vem influenciando não só políticas 

públicas de atenção em saúde, mas também 

em práticas e protocolos assistenciais, tendo 

em vista que o processo saúde e doença são 

complexos, dinâmicos e multifatoriais(6).  

Existem diversos instrumentos dedicados à 

mensuração da QV da população, sendo na pe-

diatria a linha Pediatric Quality of Life Inven-

toryTM (PedsQLTM) com maior destaque. O 

PedsQLTM foi desenvolvido por Varni e colabo-

radores no ano de 1999(7) e tem como objetivo 

apresentar um instrumento que analisasse a 

QV de crianças e adolescentes de forma global. 

O questionário foi denominado de PedsQLTM Ge-

neric Core Scores, o qual é um questionário 

amplo(7). e que com a descoberta de novas do-

enças e avanços em saúde precisou ser repen-

sado e adaptado às mais diversas patologias, 

inclusive a NF1, a fim de conseguir entregar 

análises mais apuradas sobre a QV do paciente 

pediátrico enfermo. 
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Dada a complexidade da doença e as possíveis 

repercussões que ela pode causar durante a 

vida do portador, todo paciente diagnosticado 

com NF1 necessitará de um acompanhamento 

multiprofissional contínuo, com a finalidade de 

identificar, tratar e/ou acompanhar as compli-

cações o mais precocemente possível. Isso faz 

com que ele e, muitas vezes, sua rede de apoio 

(pais, familiares, cuidadores, entre outros) 

acessem os diversos serviços (e níveis) de sa-

úde de forma frequente e recorrente. Todo esse 

contexto de ser portador de uma doença com-

plexa, incurável e com tratamento autolimitado 

pode trazer inferências na vida do paciente, 

causando redução na sua QV. Sendo assim, o 

objetivo deste estudo é mapear os conceitos e 

achados acerca da QV de crianças, adolescen-

tes e adultos jovens portadores de neurofibro-

matose tipo 1 e identificar as limitações acerca 

do tema na literatura atual. 

 

MÉTODO 

Trata-se de um protocolo de revisão da litera-

tura do tipo scoping review (SR). As SR são co-

mumente usadas para delinear os principais 

conceitos que sustentam e, ou, norteiam um 

determinado campo de pesquisa, assim como 

esclarecer as definições de trabalho e até limi-

tes conceituais de um determinado tópico(8). Os 

estudos de SR vem ganhando espaço na litera-

tura científica mundial, sendo inegável a con-

tribuição desse tipo de revisão para mapear 

pesquisas relevantes e atuais, tendo alto po-

tencial de contribuir para fortalecer tanto os 

profissionais em suas práticas clínicas quanto 

os pesquisadores na produção de novas pesqui-

sas sobre determinado tema(9). 

O presente protocolo está estruturado de 

acordo com o Preferred Reporting Items for 

Systematic review and Meta-Analysis Protocols 

(PRISMA-P)(10). O PRISMA-P, originalmente, é 

um checklist para guiar pesquisadores na for-

mulação de um protocolo de revisão sistemá-

tica, onde seus conceitos gerais foram adota-

dos na elaboração deste protocolo de revisão 

de escopo para garantir um maior rigor meto-

dológico. 

 

Protocolo e registro 

A SR será conduzida de acordo com as orienta-

ções do Joanna Briggs Institute (JBI)(8) e pos-

teriormente os resultados serão estruturados 

de acordo com o checklist Preferred Reporting 

Items for Systematic reviews and Meta-Analy-

ses extension for Scoping Reviews (PRISMA-

ScR)(11). Este protocolo foi registrado na plata-

forma Open Science Framework (OSF) sob re-

gistro osf.io/vcqdx(12). 

 

Pergunta de pesquisa 

Para a formulação da questão de pesquisa uti-

lizou-se o mnemônico PCC, onde P refere-se à 

População (Crianças, adolescentes e adultos jo-

vens), C refere-se ao Conceito (QV) e C refere-

se a Contexto (Ser portador de NF1).  Com isso, 

a questão norteadora da pesquisa é: como a 

QV de crianças, adolescentes e adultos jovens 

portadores de NF1 vem sendo trabalhadas no 

Brasil e no mundo? 

 

Critérios de inclusão 

 

População 

Serão incluídos estudos realizados com crian-

ças, adolescentes e adultos jovens, com faixa 

etária dos 5 aos 25 anos de idade portadores 

de NF1. 

 

Conceito 

Os estudos terão que abordar como tema cen-

tral a análise da QV, independentemente de 

como esta é abordada, tratada e analisada. 

 

Contexto 

Esta revisão será contextualizada com portado-

res de NF1. 

 

Tipos de fonte de evidência 

Conforme proposto pelo JBI, uma SR possui um 

escopo de pesquisa mais amplo e com critérios 

menos restritivos. Seguindo o protocolo do JBI, 

utilizar-se-á dados de diversas fontes de evi-

dência e com os mais variados desenhos de es-

tudo. A ampla natureza das questões de uma 

SR são particularmente úteis para reunir evi-

dências de fontes díspares e, ou, heterogê-

neas(8).  

 

Estratégia de busca 

A partir do mnemônico PCC as estratégias de 

busca serão construídas através dos Descrito-

res em Ciência da Saúde (DeCS)/Medical Sub-

jects Headings (MeSH) Terms nos idiomas por-

tuguês, inglês e espanhol. Um exemplo da sis-

tematização da estratégia de busca pode ser 

consultado na Figura 2. 
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Objetivo 

Mapear conceitos, achados e limitações acerca da qualidade de vida de crianças, adolescentes 

e adultos jovens portadores de neurofibromatose tipo 1. 

P (População) C (Conceito) C (contexto) 

Extração 
Crianças, adolescentes e 
adultos jovens QV Ser portador NF1 

Combinação 

“Child”, “Child Health”, “Adoles-

cent”, “Adolescent Health”, 
“Young Adult” 

“Indicators of Quality 

of Life”, “Quality of 
Life” 

“Neurofibromatosis 1”, 

“Neurofibromatosis Type 1”, 
“Neurofibromatosis Type I”, 
“Genes, Neurofibromatosis 1” 

Construção 
Child OR Child Health OR Ado-
lescent OR Adolescent Health 
OR Young Adult 

Indicators of Quality 
of Life OR Quality of 
Life 

Neurofibromatosis 1 OR Neurofi-
bromatosis Type 1 OR Neurofibro-
matosis Type I  

Aplicação 
Child OR Child Health OR Adolescent OR Adolescent Health OR Young Adult AND Indicators 
of Quality of Life OR Quality of Life AND Neurofibromatosis 1 OR Neurofibromatosis Type 1 
OR Neurofibromatosis Type I  

Figura 2 – Sistematização da estratégia de busca. Porto Alegre, RS, Brasil, 2023 

 

Critérios de elegibilidade  

As bases de dados escolhidas foram: Pub-

Med/MEDLINE, EMBASE, Web of Science, Lilacs 

e CINAHL. Para busca de literatura cinzenta se-

rão utilizadas as bases de dados Open Grey e 

Google Scholar. Serão considerados elegíveis 

os estudos nos idiomas português, inglês e es-

panhol, publicados no período de janeiro de 

2018 a junho de 2023, podendo a faixa de 

tempo ser estendida de acordo com a disponi-

bilidade de estudos no momento da busca, com 

justificativa expressa no manuscrito final. Se-

rão incluídos artigos completos publicados, pre-

print, manuais online, dissertações e teses. 

Caso seja necessário, será feito tentativa de 

contato com o autor principal para solicitar en-

vio do manuscrito/documento completo, para 

aqueles que não estiverem disponíveis no mo-

mento da busca.  

 

Seleção dos estudos  

Após a busca nas bases de dados, a seleção dos 

estudos elegíveis ocorrerá de forma sistemá-

tica, aos pares, de forma independente e ce-

gada, conforme recomendação do JBI(8), atra-

vés da ferramenta Rayyan e em caso de diver-

gência um terceiro revisor tomará a decisão fi-

nal. O processo de inclusão dos estudos será 

sistematizado de acordo com o Checklist 

PRISMA(13) e apresentado na seção “resultados” 

do manuscrito final. O checklist foi adaptado 

para esta revisão e está disposto na Figura 3. 

 

 
Fonte: Adaptado de Page et al., 2021. 
Figura 3 – Fluxograma de seleção de estudos elegí-
veis. Porto Alegre, RS, Brasil, 2023 

 

Inicialmente os estudos encontrados passarão 

por uma análise para identificação de duplica-

tas através da ferramenta Rayyan, as quais se-

rão registradas e excluídas. Após a exclusão de 

manuscritos duplicados, o processo sistemati-

zado de seleção dos estudos elegíveis continu-

ará através da ferramenta Rayyan. 

A primeira etapa de seleção de estudos elegí-

veis consistirá na leitura do título e resumo de  

https://doi.org/10.17665/1676-4285.20246688
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todos os materiais encontrados, a fim de iden-

tificar aqueles que estão de acordo com os cri-

térios de inclusão e exclusão. Ela será realizada 

por um pesquisador treinado com as normas 

deste protocolo, a seleção será conduzida pela 

ferramenta Rayyan e em caso de dúvidas, ele 

será automaticamente incluído para a segunda 

etapa de seleção.  

A segunda etapa de seleção de estudos elegí-

veis, também na ferramenta Rayyan, consistirá 

na leitura na íntegra de todos os manuscritos 

triados na fase anterior. Essa fase de seleção 

será conduzida de forma cega por dois pesqui-

sadores distintos, onde um terceiro revisor to-

mará a decisão de manter ou excluir os estudos 

em caso de divergências, os manuscritos que 

atenderem ao objetivo e critérios de inclusão 

serão incluídos e os dados extraídos. Ainda 

nesta etapa os manuscritos que não estiverem 

disponíveis para leitura na íntegra serão exclu-

ídos. 

 

Extração de dados 

A síntese dos dados referente aos manuscritos 

selecionados será apresentada de forma a pro-

porcionar ao leitor uma visão robusta, atuali-

zada e sistematizada sobre a QV de crianças, 

adolescentes e adultos jovens portadores de 

NF1. Para tanto, foi elaborado um quadro si-

nóptico, contendo o nome dos autores, ano de 

publicação, objetivos ou proposta do manus-

crito, metodologia, principais resultados e con-

clusões. A discussão dos resultados encontra-

dos será inter-relacionada de forma narrativa, 

com o intuito de elucidar os enfoques teóricos 

e metodológicos do tema de pesquisa.  A Figura 

4 apresenta o modelo de quadro sinóptico que 

será utilizado para a síntese dos resultados en-

contrados. 

 
 

 

Autores Periódico 
Ano de 

publicação 
Objetivos Metodologia Achados 

Conclusões ou 
Considerações 

finais 

       

Fonte: Adaptado de Peters et al., 2020. 
Figura 4 – Modelo de quadro sinóptico de extração de dados. Porto Alegre, RS, Brasil, 2023 
 

Apresentação dos dados 

Os dados dos artigos e demais documentos en-

contrados serão extraídos, sintetizados e orga-

nizados em tabelas, quadros e fluxogramas, de 

acordo com a pertinência e natureza do 

achado. Ainda, será aplicado nos manuscritos 

incluídos o método Grading of Recommenda-

tions Assessment, Development and Evaluation 

(GRADE) para a avaliação da qualidade da evi-

dência, classificando-os em evidência quatro 

níveis, sendo: alta, moderada, baixa ou muito 

baixa(14). Na sequência será apresentado uma 

discussão inter-relacionando os achados ali-

nhados com o objetivo e questão norteadora 

desta SR, identificando potencialidade e limita-

ções da temática. 

 

CONFLITO DE INTERESSES 

Os autores declaram não haver conflito de in-

teresses. 
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