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Resumo: A esclerose tuberosa (ET) é uma sindrome neurocutanea, hereditaria, autossdomica dominante,
descrito pela primeira vez em 1880 por Bourneville. Afeta a diferenciacéo celular, proliferagdo e
migragdo numa fase precoce do desenvolvimento embrionério, caracterizando-se por um
envolvimento multissistémico, com a pontecia formagdo de hamartomas no sistema nervoso
central, pele, rim, pulmdo, coracdo, figado, sistema musculoesguelético e gastrointestinal.
N.V.P.R, 11 anos, procedente do Rio de Janeiro, deu entrada em nosso Servico com historia de
crise convulsiva, sendo medicada com acido valpréico e fenitoina. Durante periodo de internagéo
foi evidenciado a presenca de maculas hipocrémicas em face e membros e fibromas gengivais e
faciais, quando foi aventada a hipGtese de Esclerose tuberosa e iniciada a investigago. A
Tomografia de crénio apresentava lesdo expansiva frontal do ventriculo lateral direito com
calcificacOes bilaterais, Rins policisticos e cisto de ovario direito a Tomografia de abdome;
Padréo lento de vigilia, com frequentes paroxismos de potenciais epilépticos e ondas lentas nas
regides temporais com predominancia da regido temporal posterior a esguerda ao
Eletroencefalograma e diminutas imagens compativeis com cistos de substancia branca com
convexidade frontal esguerda, além de nodulos subependimarios, com realce pelo meio de
contraste, 0 mais evidente situado anteriormente e a esquerda do forame de Monro, medindo
cerca de 11x10 mm a Ressonancia nuclear magnética de cranio. Fundo de olho, Ecocardiograma,
Tomografia de térax, hemograma, bioguimica e coagulograma sem alteracBes. Considera-se
definitivo o diagnostico de ET na presenca de dois critérios maiores ou um maior e dois menores,
segundo os critérios publicados por Roach e revistos pela Tuberous Sclerosis Alliance e pelo
National Institutes of Heath em 1998. A grande variabilidade fenotipica é responsavel pelos
diferentes e extremos expectros clinicos,podendo os doentes apresentarem desde ligeiras
manisfestacbes dermatoldgicas a doenca neurolégica e sistémica grave, o que impde uma
abordagem multidisciplinar, com tratamento sintomatico dirigido.
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