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RESUMO
Relato de caso de esclerose tuberosa em um paciente que foi acompanhado desde os 8 meses de 
idade. O exame oftalmológico revelou ptose palpebral esquerda e lesão compatível com astrocitoma 
retiniano. Estudos de imagem, incluindo ressonância magnética e tomografia computadorizada, 
demonstraram múltiplas alterações, como lesões córtico-subcorticais, nódulos subependimários, 
disgenesia do corpo caloso e prováveis cistos renais. O paciente apresentou, ainda, epilepsia refratária 
a múltiplas medicações, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e crises convulsivas frequentes. 
A correlação entre achados clínicos e radiológicos e a presença de critérios diagnósticos maiores e 
menores para esclerose tuberosa permitiram o estabelecimento do diagnóstico.

ABSTRACT
This is a case report of a patient with tuberous sclerosis who has been followed since the age of 8 
months. An ophthalmological examination revealed left eyelid ptosis and a lesion consistent with retinal 
astrocytoma. Imaging studies, including magnetic resonance imaging and computed tomography, 
demonstrated multiple abnormalities such as cortical-subcortical lesions, subependymal nodules, 
callosal dysgenesis, and probable renal cysts. The patient also presented with refractory epilepsy, 
developmental delay, and frequent seizures. Correlating the clinical and radiological findings with the 
presence of major and minor diagnostic criteria for tuberous sclerosis enabled the diagnosis to be 
established.
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INTRODUÇÃO
A esclerose tuberosa (ET), também denominada comple-
xo de esclerose tuberosa (CET) ou doença de Bourneville-
Pringle, é uma condição genética rara que acomete múl-
tiplos órgãos, incluindo cérebro, coração, pele, olhos, rins 
e pulmões.(1) Sua prevalência é estimada entre 1 a cada 
6.000 a 10.000 indivíduos, sem predileção significativa 
por gênero ou etnia, embora manifestações clínicas mais 
severas possam ser observadas em mulheres.(2)

Caracteriza-se pela formação de hamartomas – tumo-
res benignos de crescimento lento – e por lesões displási-
cas que afetam diversos tecidos.(3) Em pediatria, a tríade 
clássica da doença inclui convulsões, atraso no desenvol-
vimento neuropsicomotor e lesões cutâneas, como an-
giofibromas faciais.(4) A ocorrência de ET pode ser espo-
rádica, com a maioria dos casos resultando de mutações 
espontâneas, como evidenciado pela ausência de antece-
dentes familiares em muitos pacientes.(5)

É importante ressaltar que a ET pode ter expressões 
clínicas variadas e afetar diferentes sistemas do corpo, 
o que destaca a importância de uma abordagem abran-
gente e personalizada no cuidado de crianças com essa 
condição.(6,7) A identificação precoce, o acompanhamen-
to médico regular e a intervenção terapêutica adequada 
são fundamentais para melhorar a qualidade de vida e o 
prognóstico desses pacientes.

Este estudo objetivou relatar um caso de esclerose tu-
berosa em um paciente que foi acompanhado desde os 8 
meses de idade (CAAE: 87979525.4.0000.5297)

RELATO DO CASO
Paciente do sexo masculino, encaminhado à avaliação oftal-
mológica aos 8 meses de idade por neuropediatra devido à 
ptose palpebral no olho esquerdo. Durante a anamnese, a mãe 
relatou histórico de tumores cardíacos diagnosticados intraú-
tero (28 semanas), bem como crises convulsivas caracteriza-
das por paralisação do olhar e ptose palpebral. Apresentava 
manchas hipocrômicas difusas e lesão cutânea elevada na re-
gião do hipocôndrio esquerdo. Nascido a termo (39 semanas 
e 2 dias), com peso de 3.100 g, sem intercorrências obstétricas.

Exames prévios incluíam ultrassonografia do apare-
lho urinário, que evidenciou rim direito multicístico dis-
plásico e rim esquerdo sem alterações. A ecocardiografia 
neonatal revelou múltiplas tumorações intracardíacas 
não obstrutivas, estenose pulmonar leve e disfunção dias-
tólica do ventrículo direito. Aos 3 meses, nova avaliação 
mostrou dupla disfunção valvar aórtica discreta e esteno-
se valvar pulmonar moderada, sem evidência de tumora-
ções intracardíacas.

No exame oftalmológico inicial, apresentava fixa-
ção e acompanhamento visual preservados, sem desvios 
oculares. Observou-se ptose palpebral esquerda, sem obs-
trução do eixo pupilar. A biomicroscopia foi normal. No 
mapeamento de retina, identificou-se lesão justapapilar 
esbranquiçada no bordo nasal do olho direito aparente-
mente elevada, sugestiva de hamartoma retiniano, além 
de bordos papilares borrados e aumento da tortuosidade 
vascular no olho esquerdo. A retina estava aplicada em 
ambos os olhos, com mácula de aspecto usual.

Aos 10 meses, a ressonância magnética revelou lesões 
córtico-subcorticais compatíveis com túberes corticais, 
disgenesia do corpo caloso e nódulos subependimários, 
achados sugestivos de ET. Ecocardiograma repetido nes-
se período evidenciou regurgitação valvar aórtica discre-
ta, sem tumorações intracardíacas. Diante dos achados, 
foi indicado acompanhamento oftalmológico semestral 
para monitoramento das lesões retinianas. Aos 3 anos e 7 
meses, a avaliação genética confirmou variante provavel-
mente patogênica no gene TSC2, corroborando o diagnós-
tico de ET. Além disso, o paciente apresentava epilepsia  
de difícil  controle, rins policísticos, manchas  hipocrô-
micas e comportamento compatível com Transtorno do 
Espectro Autista. Fazia uso de vigabatrina, levetiracetam 
e carbamazepina para quadro de epilepsia. A tomografia 
computadorizada do tórax não demonstrou alterações 
pulmonares significativas, mas sugeriu cistos e afila-
mento do córtex renal direito, indicação confirmada por 
ultrassonografia abdominal aos 4 anos de idade, que evi-
denciou rim direito multicístico aumentado e lesão no-
dular subcutânea hipoatenuante no flanco esquerdo (3,8 
cm).

No último exame oftalmológico, aos 4 anos, a mãe re-
latou redução na frequência e na intensidade das crises 
convulsivas com o uso da medicação, agora caracteriza-
das como ausências. O paciente mantinha boa acuidade 
visual presumida e estabilidade das lesões hamartomato-
sas retinianas no mapeamento de retina.

Esses achados reforçam a importância do acompa-
nhamento oftalmológico contínuo na ET, visto o poten-
cial impacto das lesões retinianas no prognóstico visual e 
sua relevância no diagnóstico da doença.

DISCUSSÃO
A ET é uma doença genética multissistêmica caracteri-
zada pelo desenvolvimento de hamartomas em diversos 
órgãos, incluindo cérebro, pele, rins e olhos. Resulta de 
mutações nos genes TSC1 e TSC2, supressores tumorais, 
que codificam as proteínas hamartina e tuberina.(8) A 
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disfunção desse mecanismo leva à ativação anormal da 
via mTOR, resultando na proliferação celular descontro-
lada, e à formação de tumores característicos da doença, 
predispondo os pacientes a complicações como epilepsia, 
comum nesses indivíduos.(9,10)

No caso descrito, o paciente apresentava manchas hi-
pocrômicas, epilepsia de difícil controle, rins policísticos 
e diagnóstico de Transtorno do Espectro Autista. A resso-
nância magnética do encéfalo revelou túberes corticais, 
nódulos subependimários e disgenesia do corpo caloso. 
Em ressonância magnética de outro estudo, foi possível 
identificar pequenos nódulos subependimários com sinal 
intermediário em ponderação T2, sem evidência signifi-
cativa de realce, localizados adjacentes ao teto do ventrí-
culo lateral direito.(6) O exame ultrassonográfico confir-
mou rim direito displásico multicístico. Essas alterações 
são compatíveis com achados previamente descritos na 
literatura, incluindo aumento volumétrico renal e forma-
ções císticas de tamanhos variados.(11)

A avaliação oftalmológica identificou hamartoma as-
trocítico retiniano, lesão típica da ET, evidenciada por uma 
alteração esbranquiçada peripapilar de bordos impreci-
sos. O diagnóstico foi estabelecido com base nos crité-
rios revisados do Tuberous Sclerosis Complex International 
(TSCi), de 2021, uma vez que o paciente preenchia três 
critérios maiores (manchas hipocrômicas, hamartoma 
astrocítico retiniano e nódulos subependimários) e um 
menor (rins policísticos).(12)

Embora não exista tratamento específico para os 
hamartomas retinianos, o acompanhamento oftalmo-
lógico é essencial devido ao risco de complicações vitre-
orretinianas (descolamento seroso da retina e obstrução 
vascular) com impacto no prognóstico visual. O contro-
le das crises epilépticas, considerando eficácia e efeitos 
colaterais, pode envolver monoterapia ou politerapia. A 
vigabatrina, cujo mecanismo de ação baseia-se na inibi-
ção irreversível da enzima GABA transaminase (GABA-T), 
causando aumento dos níveis de GABA no sistema nervo-
so central e tornando-o mais disponível para seu receptor, 
é utilizada em epilepsias parciais resistentes. Contudo, 
exige monitoramento oftalmológico devido ao risco de 
toxicidade retiniana.(13) O levetiracetam atua de forma 
diferente, ligando-se à proteína SV2A e diminuindo o in-
fluxo de cálcio dentro do terminal pré-sináptico, reduzin-
do a liberação de neurotransmissores excitatórios.(14) Já a 
carbamazepina tem múltiplos mecanismos de ação como 
anticonvulsivante e analgésicos, além de ser um estabi-
lizador do humor. O efeito fisiológico se dá por meio da 
diminuição elétrica desorganizada do sistema nervoso 

central.(15) Os inibidores de mTOR são fundamentais no 
manejo da ET, sendo indicados para epilepsia refratária e 
angiomiolipomas renais. Avanços terapêuticos incluem 
inibidores de DGKA e microRNA-34a, voltados para cé-
lulas deficientes em TSC2, além da investigação de inibi-
dores da HSP90 como potenciais moduladores do cresci-
mento hamartomatoso.(11)

O manejo da ET exige acompanhamento contínuo e 
intervenções multidisciplinares, incluindo suporte psico-
lógico, fisioterapia motora baseada no conceito neuroevo-
lutivo Bobath, fonoaudiologia voltada para fala e lingua-
gem, terapia ocupacional e hidroterapia. A relação entre 
os achados clínicos  – manchas hipocrômicas, epilepsia 
refratária, anormalidades renais e transtorno do espectro 
autista – reflete a heterogeneidade da doença e reforça a 
necessidade de estratégias terapêuticas individualizadas.

As limitações deste relato de caso decorrem da ida-
de precoce do paciente, impossibilitando uma avaliação 
longitudinal mais abrangente. No entanto, o acompanha-
mento ao longo do desenvolvimento pode contribuir para 
a compreensão das manifestações progressivas da ET e 
subsidiar futuras investigações sobre a doença.

CONTRIBUIÇÃO DOS AUTORES 
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gente e precisa. Carlos Eduardo de Andrade Silva concluiu 
o manuscrito com uma análise cuidadosa, sintetizando as 
principais conclusões de forma objetiva. Luciene Lagasse  
realizou a análise e interpretação dos dados, asseguran-
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