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Resumo

A esclerose tuberosa (ET) é uma doenga rara, espord-
dica ou transmitida de forma autossémica dominan-
te. Caracteriza-se pela triade convulsoes, atraso men-
tal e angiofibromas faciais. O envolvimento pulmonar
¢ raro e, quando ocorre, é mais frequente no sexo fe-
minino. Os autores apresentam o caso de uma doente
de 52 anos, nao fumadora, com antecedentes conhe-
cidos de epilepsia na infincia e angiomiolipomas re-
nais. Assintomdtica e sem alteragoes ao exame objec-
tivo. Em tomografia do térax realizada para avaliagao
da doenga, foram detectadas formagoes microquisti-
cas dispersas em ambos os campos pulmonares. Exa-
me funcional respiratério normal. A ressonincia
magnética cerebral evidenciou tuberosidades corticais
e nédulos subependimadrios calcificados. Concluiu-se
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Abstract

Tuberous sclerosis (TS) is a rare, sporadic or autosomal
dominant disease characterized by the triad of seizures,
mental retardation and angjofibromas. Lungs are rare-
ly involved in TS, and pulmonary involvement is al-
most always found in females. We report the case of a
52 year-old female, nonsmoker, with a history of seizu-
res in childhood and renal angiomyolipomas. She pre-
sented no complaints and her physical exam was nor-
mal. Chest CT performed for the evaluation of the
disease detected thin-walled pulmonary cysts in both
lungs. Lung function tests were normal. Cortical tu-
bers and calcified subependymal nodules were seen in
cerebral magnetic resonance. Tuberous sclerosis was
diagnosed (lymphangioleiomyomatosis, cortical tu-
bers, calcified subependymal nodules and angiomyio-
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pelo diagnéstico de ET (linfangioleiomiomatose, tu-
berosidades corticais, nédulos subependimadrios e an-
giomiolipomas renais). Os autores apresentam o caso
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pela raridade da doenca e do envolvimento pulmo-

nar, ainda que em fase assintomadtica.
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lipomas). The authors present this case because of its
rarity and the existence of pulmonary involvement,
while still asymptomatic.
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Introducéio

A esclerose tuberosa (ET) foi reconhecida
pela primeira vez em 1880 por Bourneville,
que descreveu as manifestagoes neuroldgi-
cas da doenca e, dai, a denominacio de
doenca de Bourneville!l. A triade caracteris-
tica da doenca, convulsées, atraso mental e
angiofibromas faciais, foi descrita em 1908
por Vogt?.

E uma doenga rara, esporddica ou transmi-
tida de forma autossémica dominante, mul-
tissistémica, que se caracteriza pelo cresci-
mento de tumores benignos hamartomatosos
localizados em multiplos 6rgaos. Os 6rgaos
mais frequentemente envolvidos sio rim,
cérebro, pele, pulmao e coragio.

Foram identificadas duas alteragoes genéti-
cas: uma mutagio no brago longo do cro-
mossoma 9 (conhecida como 78CI- tube-
rous sclerosis complex 1) e outra no braco
curto do cromossoma 16 (conhecida como
TSC2 — tuberous sclerosis complex 2), presen-
tes em cerca de 80% dos casos>.

Afecta igualmente ambos os sexos, sem pre-
disposicao por raga, e pode surgir em qual-
quer idade, diferindo no entanto as mani-
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festacoes da doenca de acordo com a idade
de apresentagio. A incidéncia é de cerca de
1:60004.

O diagnéstico ¢ clinico e baseado nos crité-
rios revistos pela Tuberous Sclerosis Alliance
(TS Alliance) e pelo National Institutes of
Health (NIH) em 1998 (Quadro I)°.
Considera-se definitivo o diagnéstico de ET
na presenga de dois critérios major ou um
major e dois minor. O diagnéstico é provavel
na presenga de um critério major e um mi-
nor. A ET ¢ considerada possivel na presenca
de um critério major ou dois ou mais crité-
rios minor.

Relato de caso

Os autores apresentam o caso de uma doente
de 52 anos, nio fumadora, com anteceden-
tes conhecidos de epilepsia na infancia, pré-
-eclampsia e angiomiolipomas renais diag-
nosticados desde a adolescéncia, mantendo
vigilincia em consulta de urologia. Sem no-
vas crises de epilepsia desde os 16 anos. Sem
h4bitos medicamentosos. Sem antecedentes
familiares relevantes.
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