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Resumo: Introducdo: A esclerose tuberosa € uma doenca genética rara, autossbmica dominante,
caracterizada pelo desenvolvimento de tumores benignos em multiplos 6rgéos, podendo evoluir
com complicacOes graves. <br>Objetivos. Recém-nascidos, gémeos dicoridnicos, pré-termos
moderados, pesaram ao nascer 2100g. Filhos de mé&e com epilepsia e de pa portador de esclerose
tuberosa. Gemelar 2 (G2) realizou ecocardiograma (ECO) fetal com presenca de rabdomiomas, ja
o gemelar 1 (G1) com exames pré-natais normais. Sem intercorréncias relevantes ao nascimento.
Em investigacdo diagnostica, apresentaram rabdomiomas multiplos em ECO: G1, imagem
hiperecogénica préoxima a via de saida (VS) do ventriculo direito (VD) (11x5mm) e no septo
interventricular (SV) (2,5x2,5mm) e intervalo QT prolongado, G2, presenca de mdltiplas
imagens sugestivas de tumor localizadas no interior do VD, SV e paredes do ventriculo esquerdo,
sendo 0 maior no apice do VD (13x5mm) com discreta aceleracdo de fluxo intra ventricular,
fungdo sistdlica no limite inferior da normalidade as custas de hipocinesia apical. A ressonancia
magnética dos cranios revelou, tuberes corticais em hemisférios cerebrais, bandas radiais e
nodulos subependimérios nos ventriculos laterais. O G2 apresentou também acometimento
cerebelar. Os eletroencefalogramas iniciais mostraram paroxismos epileptiformes, caracterizando
Lateralized Periodic Discharges (LPD), sendo necessario uso continuo de vigabatrina e para o G1
também foi associado fenobarbital para controle do quadro subclinico. Demais investigagdes sem
alteragdes. Nenhum dos pacientes apresentou manifestacdes clinicas. Ambos evoluiram com bom
ganho pondera e estabilidade clinica. Receberam alta no 20° dia de vida, encaminhados para
seguimento multidisciplinar. <br>Metodologia: <br>Resultados: A esclerose tuberosa em recém-
nascidos é uma condicdo rara, porém apresenta implicagdes clinicas significativas. No periodo
neonatal, a manifestacdo mais comum € o rabdomioma, presente em 30% dos casos. Embora
estes tumores possam causar arritmias, a maioria dos casos regridem espontaneamente nos
primeiros anos. Outras manifestagcOes incluem alteragbes de pele (placas fibrosas e manchas
hipocrémicas) e angiomiolipomas renais, ndo encontrados neste relato, além dos nodulos
subependimarios, tubérculos corticais e possivel atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. As
manifestacBes neuroldgicas ocorrem em 70-90% das criangas. Em lactentes a combinacdo de
rabdomioma cardiaco com mais uma caracteristica (como manchas cuténeas ou lesdes cerebrais)
ou confirmagdo genética ja é suficiente para o diagndstico definitivo. <br>Conclusdo: O
diagndstico precoce é sugerido pela presenca de rabdomiomas cardiacos em ultrassonografia fetal
ou ecocardiografia neonatal, permitindo seguimento e intervencdo multidisciplinar, a fim de
prevenir complicagdes.
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