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Resumo: A esclerose tuberosa € uma doenca degenerativa, genética e rara, causada por anomalias nos gens
TSC1 ou TSC2 dos cromossomas 9 e 16, respectivamente. Ha formacéo de tumores e pode afetar
diversos Orgaos (cérebro, coracdo, pulmdo, pele, rins). As manifestagdes clinicas variam de
acordo ao 6rgéo acometido e o tratamento é sintomético. ERN, sexo masculino, 3 anos, apresenta
desde a idade de um ano, falta de ar e chiado no peito durante as atividades fisicas e todas as
noites, dificultando o sono, com varios atendimentos de emergéncia e medicado para asma. Ha
24 horas vem cursando com falta de ar intensa e febre. Refere convulsdes e crises de auséncia
desde os 2 anos de idade em uso de fenobarbital. Nega histéria parental de asma. Ao exame
fisico: FR=32inc/min, FC= 80bat/min, T= 38°, PA= 80x40mmHg, SAT O2= 83, peso 14kg.
AR: Tiragem intercostal e estridor laringeo, crépitos em hemitérax direito. ACV bulhas ritmicas
em 2T sem sopros. Abdomen flacido, sem visceromegalias. Extremidades e SNC sem
anormalidades. Ecocardiograma: Dilatacdo aneurismatica do tronco da artéria pulmonar e
tumoragdes na regido apical do ventriculo direito, uma com 9,8mm versus 15mm e duas com
4,3mm versus 6,3mm (rabdomioma). Insuficiéncia leve da vavula adrtica e pulmonar. TC de
cranio: nodulos subepidimérios. TC de torax: alargamento do mediastino na topografia da artéria
pulmonar, dilatacdo aneurismatica medindo 4,7cm, com deslocamento posterior do brénquio-
fonte esquerdo. Fez uso de antibioticoterapia e oxigénio, sendo referenciado para servico de
cardiologia pediétrica. Na evolucdo, apresentou adenoma sebaceo em face e déficit mental.
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