IMAGENS DIAGNOSTICAS

ESCLEROSE TUBEROSA
TUBEROUS SCLEROSIS

Livia Silveira Mastella', Luisa Gomes Klein', Eduardo Gehling Bertoldi’, Rafael Selbach Scheffel?,
Caroline Rech?, Elise Botteselle de Oliveira®, Thiago Quedi Furian®

Paciente feminina, branca, 22 anos, internada no Hospital de Clinicas de Porto Alegre por sangramento vaginal volumoso, se-
cundario a mioma submucoso, diagnosticado por ecografia transvaginal. Apresentava histéria de epilepsia desde os 6 meses de idade,
com bom controle com carbamazepina, e retardo mental moderado, com dificuldade de adaptagéo escolar. Desde os 8 meses, apresen-
ta lesdes de pele em regido malar. Irma falecida por quadro de insuficiéncia respiratdria € com sintomas neurologicos e lesdes de pele
semelhantes. Pai, m&e e demais irm&os higidos. Ao exame fisico, apresentava papulas levemente eritematosas, mdltiplas, na regiao
centro-facial (Figura 1). Foi realizada biopsia dessas les6es, com diagnéstico anatomopatolégico de angiofibroma. Trazia tomografia
computadorizada (TC) de crénio com mdiltiplas les6es calcificadas, principalmente periventriculares (Figura 2).

Esses achados confirmam o diagndstico de esclerose tuberosa. Esta é uma sindrome multissistémica autossémica dominante,
com incidéncia de 1:10.000 nascimentos e expressividade variavel resultante da mutagéo de um entre dois genes (TSC1 ou TSC2). A
esclerose tuberosa, também conhecida como sindrome de Bourneville-Pringle, geralmente cursa com disturbios neurolégicos, como
epilepsia e retardo mental, e manifestagbes cuténeas, principalmente angiofibromas faciais. Esses achados caracterizam a triade de
Vogt. Pode também haver acometimento cardiaco, pulmonar e renal.
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FIGURA 1 - Angiofibromas de face da paciente. FIGURA 2 - Lesdes em TC de crinio. Provavelmente sdo
tiberes ja calcificados (setas), caracteristicos da esclerose
tuberosa.
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