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a multiplas medicagdes, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e crises convulsivas frequentes.
A correlagdo entre achados clinicos e radioldgicos e a presenca de critérios diagnosticos maiores e
menores para esclerose tuberosa permitiram o estabelecimento do diagnéstico.
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INTRODUCAO

A esclerose tuberosa (ET), também denominada comple-
x0 de esclerose tuberosa (CET) ou doenca de Bourneville-
Pringle, é uma condicdo genética rara que acomete mul-
tiplos 6rgaos, incluindo cérebro, coragdo, pele, olhos, rins
e pulmoes.” Sua prevaléncia é estimada entre 1 a cada
6.000 a 10.000 individuos, sem predilecdo significativa
por género ou etnia, embora manifestagdes clinicas mais
severas possam ser observadas em mulheres.®

Caracteriza-se pela formacdo de hamartomas - tumo-
res benignos de crescimento lento - e por lesdes displasi-
cas que afetam diversos tecidos.®” Em pediatria, a triade
classica da doenca inclui convulsdes, atraso no desenvol-
vimento neuropsicomotor e lesdes cutdneas, como an-
giofibromas faciais.") A ocorréncia de ET pode ser espo-
radica, com a maioria dos casos resultando de mutacdes
espontaneas, como evidenciado pela auséncia de antece-
dentes familiares em muitos pacientes. "

E importante ressaltar que a ET pode ter expressoes
clinicas variadas e afetar diferentes sistemas do corpo,
o0 que destaca a importancia de uma abordagem abran-
gente e personalizada no cuidado de criangas com essa
condicdo.®” A identificacdo precoce, o acompanhamen-
to médico regular e a intervencao terapéutica adequada
sdo fundamentais para melhorar a qualidade de vida e o
prognostico 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 a avaliacio oftal-
moldgica aos 8 meses de idade por neuropediatra devido a
ptose palpebral no olho esquerdo. Durante aanamnese, a mae
relatou historico de tumores cardiacos diagnosticados intrat-
tero (28 semanas), bem como crises convulsivas caracteriza-
das por paralisacdo do olhar e ptose palpebral. Apresentava
manchas hipocrdémicas difusas e lesdo cutanea elevada na re-
gido do hipocondrio esquerdo. Nascido a termo (39 semanas
e 2dias), com peso de 3.100 g, sem intercorréncias obstétricas.
Exames prévios inclufam ultrassonografia do apare-
lho urinario, que evidenciou rim direito multicistico dis-
plasico e rim esquerdo sem alteracdes. A ecocardiografia
neonatal revelou multiplas tumoracdes intracardiacas
ndo obstrutivas, estenose pulmonar leve e disfunc¢ao dias-
télica do ventriculo direito. Aos 3 meses, nova avaliacdo
mostrou dupla disfuncdo valvar aértica discreta e esteno-
se valvar pulmonar moderada, sem evidéncia de tumora-
¢des intracardiacas.
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No exame oftalmolégico inicial, apresentava fixa-
cdo e acompanhamento visual preservados, sem desvios
oculares. Observou-se ptose palpebral esquerda, sem obs-
trucdo do eixo pupilar. A biomicroscopia foi normal. No
mapeamento de retina, identificou-se lesdo justapapilar
esbranquicada 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 macula de aspecto usual.

Aos10 meses, a ressonancia magnética revelou lesdes
cortico-subcorticais compativeis com tuberes corticais,
disgenesia do corpo caloso e nédulos subependimarios,
achados sugestivos de ET. Ecocardiograma repetido nes-
se perfodo evidenciou regurgita¢ao valvar aértica discre-
ta, sem tumoracdes intracardiacas. Diante dos achados,
foi indicado acompanhamento oftalmolégico semestral
para monitoramento das lesdes retinianas. Aos3anose 7
meses, a avaliacdo genética confirmou variante provavel-
mente patogénicano gene TSC2, corroborando o diagnés-
tico de ET. Além disso, o paciente apresentava epilepsia
de dificil controle, rins policisticos, manchas hipocroé-
micas e comportamento compativel com Transtorno do
Espectro Autista. Fazia uso de vigabatrina, levetiracetam
e carbamazepina para quadro de epilepsia. A tomografia
computadorizada do térax ndo demonstrou alteragdes
pulmonares significativas, mas sugeriu cistos e afila-
mento do cortex renal direito, indicacdo confirmada por
ultrassonografia abdominal aos 4 anos de idade, que evi-
denciou rim direito multicistico aumentado e lesdo no-
dular subcutdnea hipoatenuante no flanco esquerdo (3,8
cm).

No ultimo exame oftalmolégico, aos 4 anos, a mae re-
latou reducao na frequéncia e na intensidade das crises
convulsivas com o uso da medicagdo, agora caracteriza-
das como auséncias. O paciente mantinha boa acuidade
visual presumida e estabilidade das lesoes hamartomato-
sas retinianas no mapeamento de retina.

Esses achados reforcam a importancia do acompa-
nhamento oftalmolégico continuo na ET, visto o poten-
cial impacto das lesdes retinianas no prognostico visual e
sua relevancia no diagnéstico da doenga.

DISCUSSAO

A ET é uma doenca genética multissistémica caracteri-
zada pelo desenvolvimento de hamartomas em diversos
6rgdos, incluindo cérebro, pele, rins e olhos. Resulta de
mutagdes nos genes TSC1 e TSC2, supressores tumorais,
que codificam as proteinas hamartina e tuberina.® A




Esclerose tuberosa

disfuncao desse mecanismo leva a ativacdo anormal da
via mTOR, resultando na proliferacdo celular descontro-
lada, e a formacdo de tumores caracteristicos da doenca,
predispondo os pacientes a complicacdes como epilepsia,
comum nesses individuos. %!

No caso descrito, o paciente apresentava manchas hi-
pocrémicas, epilepsia de dificil controle, rins policisticos
e diagnostico de Transtorno do Espectro Autista. A resso-
nancia magnética do encéfalo revelou tuberes corticalis,
nodulos subependimarios e disgenesia do corpo caloso.
Em ressonancia magnética de outro estudo, foi possivel
identificar pequenos nédulos subependimarios com sinal
intermedidrio em ponderagdo T2, sem evidéncia signifi-
cativa de realce, localizados adjacentes ao teto do ventri-
culo lateral direito.”! O exame ultrassonografico confir-
mou rim direito displasico multicistico. Essas alteracdes
sdo compativeis com achados previamente descritos na
literatura, incluindo aumento volumétrico renal e forma-
cbes cisticas de tamanhos variados.™

A avaliacdo oftalmoldégica identificou hamartoma as-
trociticoretiniano, lesdo tipicada ET, evidenciada poruma
alteracdo esbranquicada peripapilar de bordos impreci-
sos. O diagnéstico foi estabelecido com base nos crité-
rios revisados do Tuberous Sclerosis Complex International
(TSCi), de 2021, uma vez que o paciente preenchia trés
critérios maiores (manchas hipocrémicas, hamartoma
astrocitico retiniano e nédulos subependimarios) e um
menor (rins policisticos)."?

Embora ndo exista tratamento especifico para os
hamartomas retinianos, o acompanhamento oftalmo-
logico é essencial devido ao risco de complicacdes vitre-
orretinianas (descolamento seroso da retina e obstrucdo
vascular) com impacto no prognéstico visual. O contro-
le das crises epilépticas, considerando eficacia e efeitos
colaterais, pode envolver monoterapia ou politerapia. A
vigabatrina, cujo mecanismo de agdo baseia-se na inibi-
caoirreversivel da enzima GABA transaminase (GABA-T),
causando aumento dos niveis de GABA no sistema nervo-
so central e tornando-o mais disponivel para seu receptor,
é utilizada em epilepsias parciais resistentes. Contudo,
exige monitoramento oftalmolégico devido ao risco de
toxicidade retiniana.®™ O levetiracetam atua de forma
diferente, ligando-se a proteina SV2A e diminuindo o in-
fluxo de cdlcio dentro do terminal pré-sinaptico, reduzin-
do a liberacdo de neurotransmissores excitatérios.™ Ja a
carbamazepina tem multiplos mecanismos de acdo como
anticonvulsivante e analgésicos, além de ser um estabi-
lizador do humor. O efeito fisiolégico se da por meio da
diminuicdo elétrica desorganizada do sistema nervoso

central.® Os inibidores de mTOR sdo fundamentais no
manejo da ET, sendo indicados para epilepsia refrataria e
angiomiolipomas renais. Avancos terapéuticos incluem
inibidores de DGKA e microRNA-34a, voltados para cé-
lulas deficientes em TSC2, além da investiga¢do de inibi-
dores da HSP9o como potenciais moduladores do cresci-
mento hamartomatoso.™

O manejo da ET exige acompanhamento continuo e
interveng¢des multidisciplinares, incluindo suporte psico-
logico, fisioterapia motora baseada no conceito neuroevo-
lutivo Bobath, fonoaudiologia voltada para fala e lingua-
gem, terapia ocupacional e hidroterapia. A relacdo entre
os achados clinicos - manchas hipocrémicas, epilepsia
refrataria, anormalidades renais e transtorno do espectro
autista - reflete a heterogeneidade da doenca e reforca a
necessidade de estratégias terapéuticas individualizadas.

As limitacoes deste relato de caso decorrem da ida-
de precoce do paciente, impossibilitando uma avaliacdo
longitudinal mais abrangente. No entanto, o acompanha-
mento ao longo do desenvolvimento pode contribuir para
a compreensdo das manifestacdes progressivas da ET e
subsidiar futuras investigacdes sobre a doenga.
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