Everolimus no tratamento da Esclerose , =
Tuberosa |

ESTEFANIA

. ;. : . . /)HOS itals
Sara Rochal, Lia Mano?, Patricia Maio3, Telma Francisco? Raquel Santos*, Lucinda Pacheco>, Ana Espﬁ‘ito Santo €.p.e

Paula Serrao*, Margarida Abranches®
CENTRO
1Servico de Pediatria, Hospital de Santarém; “Servigo de Pediatria Médica, Hospital D. Estefania (CHLC); 3Servico de Pediatria, HOSPITALAR
Hospital Espirito Santo, Evora; *Unidade de Nefrologia, Hospital D. Estefania (CHLC); *Servico de Pediatria, Hospital Divino Espirito RETII;JLSE?EOA
Santo, Ponta Delgada

Introducao

A esclerose tuberosa é uma doenca genética que atinge varios processos celulares, resultando numa variedade de lesbes hamartomatosas
que podem afetar qualquer 6rgao. O envolvimento renal constitui a segunda causa de morte prematura, sendo os angiomiolipomas (AML) a
alteracao mais frequente (70-80% dos doentes) e cuja sintomatologia esta diretamente relacionada com as dimensoes dos AML.

Caso clinico
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Adolescente do sexo masculino, 16 anos, com antecedentes familiares de esclerose tuberosa. Suspeita pré-natal da
doenca, cumprindo critérios diagnosticos no periodo neonatal precoce. Excluido sindrome de genes contiguos.

Evolucao progressiva da doenca...

Apos 6 meses de Everolimus...

Cardiaco - .
. ~ Mov. clonicos do hemicorpo dto > Reduc3o do n.2 crises clinicas
- Rabdomiomas => regressdo n.2 e tamanho

Neuroldgico

- Espasmos infantis aos 4 meses
- Epilepsia focal temporal esquerda
- Défice neurocognitivo

Oftalmolodgico

- Facomas identificados aos 6 meses

Cutaneo

- Angiofibromas
- Placas moluscoides planas
- Manchas acromicas

- HTA desde os 6 meses

- Aumento do numero e dimensoes dos
quistos/AML

- Doenca renal cronica (DRC) progressiva,
atualmente com TFG de 11.5 ml/min/1.73m?
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Evolugcdo para DRC terminal 2 hemodialise

ﬁ) envolvimento renal pode evoluir para DRC terminal por destruicao do parénquima renal, substituido por AML. A terapéutica com everolimth
pode retardar a progressao da doenca, reduzindo significativamente as dimensdes dos AML renais (35-58% dos casos), estabilizando a funcao
renal e reduzindo a probabilidade de desenvolver sintomatologia e/ou complicacdes, com beneficio também para outros o6rgaos,
nomeadamente na reducao de convulsdes e melhoria das lesdes cutaneas. Os critérios para inicio do farmaco estao bem definidos e a sua
introducao nao deve ser adiada. Neste caso, com diagnodstico muito precoce, o farmaco foi iniciado tardiamente, numa fase ja quase sem
parénguima renal funcionante. Embora se verifigue uma reducao significativa das dimensées dos AML, o mesmo nao se verificou com 0s

Quistos, o que podera explicar a auséncia de melhoria da funcao renal, comportando-se como “sindrome de genes contiguos-/ike”. /
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