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Resumo: Introducdo: A esclerose tuberosa (ET) € uma doenca genética multissistémica, de heranca
autossdmica dominante, caracterizada pela formacdo de hamartomas em diversos érgéaos, como
cérebro, coracdo, rins, pele e olhos. O diagndstico geralmente ocorre na infancia devido a
manifestagbes neuroldgicas, dermatolégicas ou renais, porém sinais precoces podem estar
presentes no periodo neonatal. A identificacdo precoce € fundamental para o manegjo clinico,
prevencdo de complicactes e planegjamento terapéutico. Este relato descreve a evolugdo de um
recém-nascido com diagnostico confirmado de ET, destacando os desafios perinatais e a
importancia da abordagem multidisciplinar. <br>Objetivos. Recém-nascido masculino, 38
semanas e 5 dias, nascido por cesariana indicada por picos pressoricos maternos, em 01/04/2025,
com peso de 3.595 g e Apgar 8/8. Evoluiu com cianose e desconforto respiratorio ainda na sala
de parto, necessitando de suporte ventilatorio com CPAP. Exames fisicos e laboratoriais estavam
dentro da normalidade, incluindo triagens neonatais e sorologias maternas. O teste do
coracaozinho apresentou ateracdo. Ecocardiograma revelou massas intracardiacas em parede
ventricular direita, sugestivas de rabdomiomas, levantando a hip6tese de sindrome genética.
Durante a avaiacdo fisica detalhada, observou-se mancha café com leite em membro inferior
direito. Foi iniciada investigacdo diagnostica para esclerose tuberosa, com encaminhamento para
testes genéticos e seguimento ambulatorial multidisciplinar.<br>Metodologia: <br>Resultados: A
identificacdo de ET em recém-nascidos € incomum, mas possivel em centros com acesso a
exames de imagem e testes genéticos. Os rabdomiomas cardiacos representam um marcador
precoce da doenca e devem levantar suspeita clinica, sobretudo quando associados a ateractes
cuténeas tipicas, como manchas hipomelanéticas ou café com leite. O diagndstico precoce é
crucial, pois permite vigilancia e intervengdes preventivas frente a complicagbes frequentes,
como crises epilépticas, comprometimento neuropsicomotor, ateracdes renais e arritmias
cardiacas. A conducdo do caso reforca a importancia da observacdo clinica minuciosa, do
raciocinio diagnostico diante de achados sugestivos e da integracéo entre neonatologia, genética,
cardiologia, neurologia e dermatologia<br>Conclusdo: Este relato reforca a relevancia da
vigilancia clinica neonatal para sindromes genéticas como a ET. A deteccdo precoce possibilita
intervencdes direcionadas, melhora o prognostico e contribui para o plangiamento terapéutico
longitudinal. A experiéncia evidencia a necessidade de capacitacdo das equipes perinatais para
reconhecer sinais precoces e implementar condutas integradas. O acompanhamento ambul atorial
multidisciplinar e a confirmagdo genética em andamento serdo fundamentais para o suporte ao
desenvolvimento e qualidade de vida deste paciente.
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