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RELATO DE CASO: COMPLEXO ESCLEROSE TUBEROSA DIAGNOSTICADO
NA INFANCIA
CASE REPORT: TUBEROUS SCLEROSIS COMPLEX DIAGNOSED IN CHILDHOOD

RESUMO

INTRODUCAO: O complexo esclerose tuberosa é uma doenca autossdmica dominante,
rara, multissistémica e de apresentagio variavel. E possivel o acometimento do sistema re-
nal, cardiaco, nervoso e dermatologico, manifestos em 90% dos pacientes. O diagndstico €
realizado através de critérios clinicos, ¢ exames genéticos podem ser solicitados. RELATO
DE CASO: O caso relatado ¢ de uma paciente do sexo feminino, de 13 anos, diagnosticada
ha 10 anos com esclerose tuberosa, que manifesta manchas hipocromicas de distribui¢ao
difusa e lesdes ungueais em maos e pés. Além disso, a paciente refere inicio recente de
lesdes hipercromicas em face acompanhadas de prurido e hematomas. CONCLUSAO: Fa-
z-se necessdria a identificagdo precoce do complexo esclerose tuberosa, em vista de mini-
mizar as repercussoes multissistémicas na vida do paciente.

Palavra-chave: Dermatopatias, Complexo Esclerose Tuberosa, Dermatologia.
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ABSTRACT

INTRODUCTION: Tuberous sclerosis complex is an autosomal dominant, rare, multi-
systemic disease with variable presentation. Involvement of the renal, cardiac, nervous,
and dermatological systems is possible, manifested in 90% of patients. The diagnosis is
conducted through clinical criteria, and genetic tests may be requested. CASE REPORT:
The reported case is of a 13-year-old female patient, diagnosed ten years ago with tu-
berous sclerosis, manifesting diffusely distributed hypochromic spots and nail lesions on
hands and feet. In addition, the patient reports the recent onset of hyperchromic lesions
on the face accompanied by itching and bruising. CONCLUSION: Early identification of
tuberous sclerosis complex is necessary to minimize the multisystemic repercussions in
the patient s life.

Keywords: Skin Diseases, Tuberous Sclerosis Complex, Dermatology.
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INTRODUCAO

O complexo esclerose tuberosa ¢ uma condi¢do genética rara, multissistémica, dege-
nerativa que se apresenta com alteragdes de 6rgdos vitais, como o sistema nervoso central,
rins, coragdo, pele e outros sistemas. O quadro sintomatologico pode incluir retardo mental,
crises convulsivas, hamartomas, manchas hipocrémicas congénitas, tumores de Koenen e
angiofribromas faciais (WOLFF et al., 2013). A gravidade pode alterar-se em uma mesma
familia e também de uma familia para outra, pois a expressao da doenga ¢ altamente varia-
vel (NORTHRUP et al., 1993).

E uma doenga genética autossdmica dominante causada por mutagdes do tipo delegio,
de TSCS1 ou TSCS2, um gene de supressao tumoral. O TSCS1 ¢ expresso no cromossomo
9q34, enquanto o TSCS2 no cromossomo 16p13.3. (WOLFF et al., 2013).

Estima-se que na populagdo geral entre 1:6.000 e 1:10.000 nascidos vivos possuem
esclerose tuberosa (NORTHRUP et al., 2021).
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CHinciat Bialkie

RELATO DE CASO
Numero Parecer Consubstanciado CEP: 5.341.006.

Paciente do sexo feminino, de 13 anos, diagnosticada ha 10 anos com Complexo Es-
clerose Tuberosa, confirmado por teste genético, relata presenga de manchas hipocromicas
congénitas de distribuicdo difusa, além do aparecimento recente de lesdes ungueais nas
maos e nos pés. Refere também inicio de lesdes hipercromicas faciais acompanhadas de

prurido e hematomas.

Apresenta tuberes corticais € nddulos subependimérios na Ressonancia Magnética de
Encefalo e tumor inico em ventriculo direito em Ecocardiograma sem comprometimento

funcional, além de multiplos angiomiolipomas renais.

Paciente com diagnostico de Epilepsia e Autismo com retardo mental grave, encontra-
-se em uso de Topiramato e Fenobarbital com controle adequado das crises. Nega historico

familiar de Esclerose Tuberosa.

Ao exame fisico, foi evidenciada a presenga de maculas hipopigmentadas circulares
(Figura 2) e em forma de folha de freixo situadas difusamente ao longo do corpo, multiplas
papulas angiomatosas (eritematosas e brilhantes) (Figura 1), pequenas e confluentes na

bochecha e no nariz.

No momento, em acompanhamento com a neuropediatria para acompanhamento do

quadro epiléptico. Plano de inicio de Rapamicina para controle das lesdes faciais.

Figura 1. Papulas angiomatosas em face.

’ N

Fonte: Arquivo pessoal dos autores.
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Figura 2. Maculas hipocromicas circulares em regido abdominal.

Fonte: Arquivo pessoal dos autores.

DISCUSSAO

A apresentacdo clinica do complexo esclerose tuberosa ¢ fortemente variavel (NOR-
THRUP et al., 1993). E comum a presenca de convulsdes, deficiéncia intelectual, além de
transtornos do espectro do autismo, podendo atingir até 80% dos pacientes (DE WAELE et
al., 2015). Lesdes cardiacas e angiomiolipomas renais estdo presentes em mais da metade

dos afetados. Além disso, pode acometer pulmao, olhos e causar lesdes orais.

Radomiomas cardiacos detectados no pré-natal, maculas cutaneas hipopigmentadas,
convulsodes, especialmente os espasmos infantis sdo alguns dos cenarios que devem acen-

der uma luz para a suspeita do complexo esclerose tuberosa (DIMARIO et al, 2015).

Os critérios diagnosticos clinicos incluem 11 principais e 7 secundarios. No complexo
esclerose tuberosa definido ha 2 caracteristicas principais ou 1 principal com 2 secundé-
rias. Com relacdo aos testes genéticos, sdo recomendados quando a doenga ¢ suspeitada e
também com a finalidade de aconselhamento genético. Igualmente, devem ser oferecidos
para trés geracdes da familia para analisar membros que tém o risco de desenvolvimento.
(NORTHRUP et al., 2021).

As lesdes cutaneas sdo encontradas em até 95% dos pacientes, sendo o angiofibroma
facial a forma mais comum (BOGGARAPU et al, 2022). Maculas hipopigmentadas, geral-
mente tém o seu aparecimento na primeira infancia, enquanto fibromas ungueias e angiofi-

bromas faciais na puberdade e na adolescéncia, respectivamente (CRINO et al., 2006).
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Essas lesdes possuem uma tendéncia de aumentar de tamanho e numero, com poste-
rior estabilizagdo, ndo tendo risco consideravel de malignidade. E recomendado examinar
minuciosamente a pele no momento do diagndstico e ap6s, de forma anual. A protegdo solar
¢ de suma importancia e deve ser recomendada inclusive pelas méaculas hipopigmentadas
terem uma propor¢ao maior de queimaduras solares e porque a exposi¢do solar pode con-
tribuir para o aparecimento de angiofibromas. Caso as lesdes cutdneas ndo sejam proemi-

nentes, o tratamento ndo ¢ requerido (TENG et al, 2014).

Recentemente, a FDA aprovou o uso do gel topico de sirolimus (rapamicina) 0,2%
para o tratamento dos angiofibromas faciais em adultos e criangas maiores que 6 anos
(FDA, 2022). A medicacao ¢ um inibidor de mTOR. Em uma pesquisa realizada em 2022,
no Reino Unido e na Alemanha, 67% dos participantes consideraram o uso como benéfico
(MONAGHAN et al, 2022). Outros estudos mostram regressao das lesdes do angiofibro-
ma, levando a achatamento e diminui¢do do eritema, podendo ocasionar a resolugdo quase
completa. Caso ndo ocorra efeito significativo, pode ser necessario abordagem a laser ou
cirtrgica (TENG et al, 2014).

CONCLUSAO

Faz-se necessaria a identificacao precoce da esclerose tuberosa, como no caso relatado,
visto que ¢ uma doenga multissistémica que, apesar de rara, exige um controle multifato-
rial em vista de minimizar as repercussoes na vida do paciente portador da doenga. Com
relagdo as lesdes dermatologicas do angiofibroma, o gel de rapamicina ¢ uma 6tima opgao

inicial, como demostrado.

156



it FASOLO, L. et al. RELATO DE CASO: ESCLEROSE TUBEROSA DIAGNOSTI-
S SV' a CADA NA INFANCIA. SALUSVITA, Bauru, v. 41, n.2, p. 150-157, 2022.

REFERENCIAS

BOGGARAPU, S., ROBERDS, S. L., NAKAGAWA, J. et al. Characterization and mana-
gement of facial angiofibroma related to tuberous sclerosis complex in the United States:

retrospective analysis of the natural history database. Orphanet Journal of Rare Disea-
ses, v. 17, p. 355, 2022.

CRINO, P. B.,, NATHANSON, K. L., HENSKE, E.P. The tuberous sclerosis complex. N.
Engl. J. Med, v. 355, n. 13, p. 1345-1356, 2006.

DE WAELE, L., LAGAE, L., MEKAHLI, D. Tuberous sclerosis complex: the past and
the future. Pediatr. Nephrol, v. 30, n. 10, p. 1771-80, 2015.

DIMARIO, F. J., SAHIN, M., EBRAHIMI-FAKHARI, D. Tuberous Sclerosis Complex.
Pediatric Clinics of North America, v. 62, n. 3, p. 633-648, 2015.

MONAGHAN, M., TAKAR, P., LANGLANDS, L. et al. Impact of facial angiofibromas
in tuberous sclerosis complex and reported efficacy of available treatments. Frontiers in
Medicine, v. 9, 2022.

NORTHRUP, H., WHELESS, J. W., BERTIN, T. K. ef al. Variability of expression in
tuberous sclerosis. Journal of Medical Genetics, v. 30, p. 41-43, 1993.

NORTHRUP, H., ARONOW, M. E., BEBIN, E. M. et al. Updated International Tuberous
Sclerosis Complex Diagnostic Criteria and Surveillance and Management Recommenda-
tions. Pediatric Neurology, v. 123 p. 50-66, 2021.

TENG, J. M. C., COWEN, E. W., WATAYA-KANEDA, M et al. Dermatologic and dental
aspects of the 2012 International Tuberous Sclerosis Complex Consensus Statements.
Jama Dermatology, v. 150 p. 1095-101, 2014.

U.S. Food & Drug Administration. New drug application (NDA) approval for Hyftor
(sirolimus topical gel). Disponivel em: https://www.accessdata.fda.gov/drugsatfda docs/
appletter/2022/2134780rig1s000ltr.pdf. Acesso em 20 nov. 2022.

WOLFF, K., JOHNSON, R. A., SAAVEDRA, A. P. Fitzpatrick’s color atlas & synopsis
of clinical dermatology. New York: McGraw-Hill, 2013.

157



