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Resumo: A Esclerose Tuberosa (ET) é uma doenca autossdmica incidente em um a cada 10.000 nascidos
vivos. Resulta no desenvolvimento de tumores benignos em pele, encéfalo, coragdo e outros
6rgdos. E conhecida pela triade de retardo mental, epilepsia e angiofibromas faciais, seu
diagnoéstico é baseado em critérios clinicos maiores e menores, por meio de exame fisico e
exames complementares. (CONTRUCCI et al, 2022) Deste modo, objetivou-se relatar um caso
clinico que reforca a importéancia do diagnostico precoce, estabel ecendo desde o nascimento uma
investigacdo detalhada e acompanhamento periddico.Paciente, 13 anos, feminino, parda, com
histéria de sopro cardiaco ao nascimento. Apos ecocardiograma identificou-se multiplos tumores
cardiacos. Genitora refere que ap6s os dois anos de idade, surgiram lesdes papulo-nodulares de
coloracdo roseo paida em regido nasomalar, térax e abdome, sugestivas de angiofibromas. Aos
guatro anos, evoluiu com frequentes crises de auséncia e apds Tomografia Computadorizada de
Crénio foi detectado multiplos tuberes corticais, sugerindo Esclerose Tuberosa. Aos dez anos
voltou a apresentar quadros recorrentes de auséncia e retardo mental. Atualmente, esta em
acompanhamento multidisciplinar no Abrigo Moacyr Alves, onde teve confirmagdo do
diagnostico de Esclerose Tuberosa, sendo prescrito Valproato e Escitalopram, em uso regular
desde de outubro de 2022, apresentando melhora clinica. O primeiro sinal clinico que levou a
investigacdo da paciente foi o sopro cardiaco. Por meio do ecocardiograma foram visualizados
multiplos tumores cardiacos, caracterizados como rabdomiomas, que sao critérios maiores para
ET. Os rabdomiomas, no feto, podem ser os primeiros sinais da existéncia de ET, portanto, a
investigagdo pode ser ainda na vida intrauterina e, assim detectados precocemente, geralmente no
segundo ou terceiro trimestre da gestagdo. (MORAIS et a, 2020) Aos quatro anos de idade, a
paciente realizou uma TC de crénio, onde foi confirmada a presenca de muiltiplos tuberes
corticais, os quais também fazem parte dos critérios maiores para o diagnéstico da ET. Sendo
assim, teria-se o diagndstico confirmado de ET, por meio de dois critérios maiores. Além disso,
outras caracteristicas como o retardo mental, a epilepsia e os angiofibromas faciais, também estéo
presentes no caso e corroboram para o diagnéstico. (CONTRUCCI et al, 2022) O diagnéstico
precoce possibilita 0 acompanhamento periédico, proporcionando melhor qualidade de vida e
resposta ao tratamento a longo prazo. Os pacientes devem ser atendidos por clinicas
especiadlizadas e orientados quanto as necessidades médicas e desafios psicossociais.
(CONTRUCCI et al, 2022)
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