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Introducdo: A neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma doenca genética autossdmica dominante causada por mutacdo no gene NF1
(17911.2, proteina neurofibromina). A incidéncia é cerca de 1:3500 e o diagndstico clinico é possivel em quase 95% dos casos. Alguns
estudos indicaram que pacientes com NF1 tem maior chance de apresentar hipovitaminose D comparados a populagédo geral; porém sem
causas definidas, havendo correlagdo direta entre deficiéncia de vitamina D e maior niUmero de neurofibromas. Objetivos: Determinar o
nivel de 25-OH-vitamina D [25(0OH)D] em individuos com NF1 e controles, verificando se ha associagdo com a gravidade do fendtipo nos
casos. Materiais e Métodos: Estudo caso-controle de pacientes com NF1 atendidos no ambulatério de oncogenética HCPA e individuos
sem a doenca, pareados por sexo e idade. O diagndstico foi confirmado de acordo com critérios do National Institutes of Health (NIH),
Consensus Development Conference. Foram excluidos individuos com doengas que interferem nos niveis de 25(OH)D e/ou que estavam
em uso de vitamina D. A quantificacdo de 25(OH)D foi realizada em plasma (ELISA). Resultados e conclusdo: Foram incluidos 45 casos e
45 controles. Deste total, foram identificados 28 individuos deficientes (11 NF1 e 17 controles), 42 insuficientes (20 NF1 e 22 controles) e
20 com niveis dentro da faixa de normalidade (14 NF1 e 6 controles). Através de teste qui-quadrado observamos que ndo houve
diferenca estatisticamente significativa entre os grupos e cerca de 83% da amostra apresentaram hipovitaminose D, niveis de 25(0OH)D
abaixo de 30ng/ml. A deficiéncia ou insuficiéncia de 25(0H)D ndo foi mais freqiiente em pacientes com NF1 do que individuos normais,
no entanto, foi observada em uma proporgédo significativa de ambos os grupos.
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