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INTRODUCAO: A esclerose tuberosa (ET) € uma doenca autossdmica dominante, com variavel
penetrancia hereditaria, devido a provavel mutacdo dos cromossomos 9 e 16 (genes TSC 1 e TSC
2, respectivamente). DESCRICAO DO CASO: A.B.R., 13 anos,sexo feminino, nasceu a termo,
parto cesariana, peso: 3065g, APGAR: 9/10. Paciente usa fraldas, pois ndo apresenta controle de
esfincteres. Nao possui habilidades para praticar atividades bésicas didrias. Locomove-se sem
apoio. Possui déficit mental moderado apresentando alteragdes de comportamento, aprendizagem
e linguagem. Em consulta ambulatorial méae relata que a paciente apresentou convulsdo no
primeiro més de vida e o quadro atual € de agressividade, impulsividade, insbnia, socializagdo
dificil, apetite seletivo e auto-agressdo quando é contrariada. Ao exame fisico notaram-se lesdes
verrugosas nas regides nasal e temporal. Apoés solicitaco de exames complementares, a
ultrassonografia abdominal evidenciou calcificagdes nos rins e no figado e a ressonancia
magnética do cranio evidenciou éreas de alteracdo de sinais corticais espessas pelo parénquima
cerebral, sugestivas de tuberas corticais. Além disso, foram identificadas mdltiplas lesbes
nodulares na superficie ependiméria dos ventriculos laterais, sendo um conjunto de achados
compativeis com esclerose tuberosa. Paciente esta em acompanhamento com psiquiatra e
neuropediatra junto ao tratamento medicamentoso para ET, epilepsia, distirbio de conduta e
mostra-se responsiva a0 tratamento com anticonvulsivante, antipsicético e ansialitico.
DISCUSSAO DO CASO: O envolvimento dermatoldgico € a manifestacdo mais comum de ET,
com maculas hipocrémicas em cerca de 90-98 dos individuos antes da puberdade. Existe uma
triade classica formada por epilepsia, retardo mental e angiofibromatose facial que permite o
diagndstico clinico de ET juntamente com critérios maiores e menores de ordem sistémica para a
definicdo da doenca CONCLUSAO: E de suma importancia o conhecimento pediétrico em
relac@o a apresentacdo clinica de ET, visando o diagnostico e abordagem terapéutica precoce e
garantindo uma melhor qualidade de vida ao paciente e afamilia.
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