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RESUMO

Introducao: a esclerose tuberosa (ET) € uma sindrome autossdmica dominante multissistémica
caracterizada pelo desenvolvimento de multiplos hamartomas distribuidos pelo corpo. Dois
tercos dos pacientes representam mutacdes esporadicas. A triade classica é composta por
convulsdes, retardo mental e angiofiboromas cuténeos. O objetivo deste trabalho é apresentar
uma revisao da literatura com enfoque nas varias formas de apresentacdo desta rara sindrome,
qgue chega a prejudicar seu diagnoéstico. Descricdo: através de uma metanalise, obtiveram-se
dados para esclarecer as diversas formas de apresentacdo da ET. Metodologia: metanalise da
literatura internacional. Resultados: A incidéncia deste distarbio é de 1 para 10.000 a 50.000. O
envolvimento cutaneo inclui maculas hipocrémicas, lesGes cutaneas em confete, angiofiboroma
facial (0 mais comum — 50% dos casos entre 5 anos e puberdade), fiboroma ungueal (entre 15 e
60 anos), placas de Shagreen e lesdes na regido frontal. O envolvimento do sistema nervoso
central na esclerose tuberosa inclui hamartomas corticais, astrocitomas de células gigantes
subependimais, areas de hipoplasia cortical e substancia cinzenta heterotopica. As principais
manifestagfes neuroldgicas sao retardo mental (16,66%), ataques epilépticos e anormalidades
do comportamento. O cerebelo encontra-se envolvido em apenas 15% dos pacientes, sendo
raro o envolvimento da medula espinhal. Cistos renais e angiomiolipomas sdo relativamente
comuns; 0s primeiros surgem geralmente em criangas e podem ser confundidos com a doenga
renal policistica. Os angiomiolipomas renais sdo encontrados em 66% das autépsias destes
pacientes e podem ocorrer como manifestacao inicial Gnica. Rabdomiomas cardiacos estédo
presentes em cerca de 60% dos pacientes; sdo em geral mdltiplos e assintomaticos, mais
comuns em criangas e regridem espontaneamente na maioria dos casos. Linfangiomiomatose
pulmonar € caracteristica rara (1-2,3%), ocorrendo exclusivamente em pacientes do sexo
feminino, geralmente a partir dos vintes anos. Ossos, olhos, e cavidade oral podem ser também
acometidos. Encontram-se diferentes niveis de comprometimento numa mesma familia, desde
crises convulsivas refratarias e pronunciado retardo mental a inteligéncia normal. Concluséo:
epilepsia focal sintomatica é o critério diagndéstico mais freqiientemente observado em criancas
portadoras de ET, seguido das manchas acrémicas, dos adenomas sebaceos e da deficiéncia
mental. Haja vista expressdo clinica tdo variavel, a verdadeira prevaléncia dessa doenca

permanece desconhecida.
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