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INTRODUCAO: A Sindrome de Bourneville-Pringle, também chamada de Esclerose Tuberosa
(ET) é uma doenca autossdmica dominante, do grupo das neurocutaneas. Atinge 0S Cromossomos
9 e 16, com a consequente decodificacdo errénea do complexo hamartina-tuberina, que deixa de
inibir o MTOR, proteina reguladora do crescimento e diferenciacdo celular. Associase a
alteragdes clinicas gradativas pois cursa com hamartomas multissistémicos. DESCRICAO DO
CASO: Paciente com 10 anos de idade, sexo feminino, estudante, residente em S&o Salvador,
Tocantins. Foi levada pela mée ao ambulatorio de especialidades, aos 2 anos de idade com queixa
de “carogos’ no rosto. Ao exame clinico observou-se papulas de 0,1x0,1cm em mento, dorso
nasa e regido malar, com distribuicdo em “borboleta’. Apresentava também manchas
hipocrémicas na fronte, abdome superior direito, dorso, e brago esquerdo, em “forma de folha'.
Pelos achados clinicos foi feito o diagndstico de esclerose tuberosa. DISCUSSAO: A ET pode ter
uma expressdo fenotipica variavel: apenas manifestacbes dermatologicas, ou doencas
neurol égicas e sistémicas graves. Os critérios diagnosticos sdo divididos em maiores e menores.
E necessario: 2 critérios maiores, ou 1 maior e 2 menores para diagnostico definitivo; 1 maior e 1
menor para diagnostico provavel; 1 maior ou pelo menos 2 menores para possivel diagnéstico. A
paciente em questdo apresentava angiofibromas faciais e mais de trés manchas hipocromicas.
CONCLUSAO: O diagndstico de ET é clinico. O estudo de mutacdes ET1 ou ET2 torna-se (il
para confirmar o diagndstico em doenca possivel ou provavel, mas que ndo cumpre 0s critérios
clinicos para o diagnostico definitivo. Inclusive, um estudo genético negativo numa crianca
aparentemente afectada, ndo exclui o diagnéstico de ET, muito menos € preditivo de gravidade.
Estar capacitado para redlizar o diagndstico precocemente € fundamental para diminuir a
morbilidade e aumentar a qualidade de vida dos doentes com ET, iniciando uma abordagem
multidisciplinar, com tratamento sintomético e dirigido.
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