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Resumo: Introducdo:A esclerose tuberosa (ET) € uma doenca genética na qual o comprometimento do
sistema nervoso central ocorre associado a sintomas cutaneos, oculares e de outros érgaos e
sistemas. Patologicamente caracterizada por proliferacéo e diferenciacdo celular anormal e,
clinicamente, pela triade: epilepsia, deficiéncia mental e adenoma sebaceo.Trata-se de uma
entidade de transmissdo autossbmica dominante. Os genes hamartina (TSC1 - localizado no
cromossomo 9g34) e tuberina (TSC2 - localizado no cromossomo 16p13.3) sdo implicados em
sua génese e apresentam efeitos inibitorios sobre o crescimento, proliferacéo e migragdo celular.
O envolvimento dermatol 6gico é a manifestacdo mais comum (méculas hipocrémicas). Cerca de
80 a 90% apresentam episodios convulsivos,comumente refratérias e inciadas aos 2 anos de
idade. Descricéo do caso : Paciente,sexo feminino,2 anos de idade,com crise convulsiva refrataria
em vigéncia de febre ,sem outros sintomas.Internada para investigagdo.Realizada tumografia de
cranio(TC) evidenciando calcificagOes periventriculares. RNM de cranio com laudo de imagens
nodulares de aspecto intraventricular, algumas associadas a calcificacOes e alteracbes de sina
cortical e da substancia branca e ectasia ventricular.Eletroencefal ograma normal. USG abdominal
normal, TC de Torax normal.No exame clinico apresentando maculas hipocromicas em
membros,dorso e face desde o0 nascimento e manchas mulltiplas do esmalte
dentério.Desenvolvimento neuro psicomotor normal para a idade. Exame oftalmolégico sem
alteracdo. Histéria de ter realizado ecocardiograma (ECG) no 1° més de vida com laudo de
massas tumorais cardiacas compativel com rabdomioma,com involugdo em laudos posteriores de
ECG . Progenitora apresentando historia de maculas hipocromicas desde o nascimento,mantendo-
se assintomatica e sem investigagdo diagnostica. Comentario: A ET € uma doenca progressiva
com aparecimento de diferentes caracteristicas ao logo do tempo. Devido a grande variabilidade
fenotipicas existem diferentes espectros clinicos, desde ligeiras manifestacbes dermatoldgicas a
doenca neurolégica e sistémica grave. O diagnostico definitivo da ET se da através de critérios
clinicos divididos em maiores e menores,ocorrendo na presenca de 2 critérios maiores ou 1 maior
e 2 menores.NO caso da paciente a mesma apresentou 2 critérios maiores e 2 menores .O
tratamento implica no acompanhamento multidisciplinar,com tratamento sintomético dirigido.A
paciente vem sendo acompanhada por oftal mol ogi sta,dermatol ogi sta,neuropediatra,cardiopediatra
e pediatra e,fazendo uso continuo de Fenobarbital e Valproato de Sodio como medicagdo para as
crises convulsivas,
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