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Marcos Martins Curi

Hospital do Cancer - Departamento de Estomatologia

Caso Clinico

D.S.B., feminino, 15 anos. Admitida no Hospital do Cancer A.C. Camargo
em 1992 com queixa de lombalgia ha 2 meses. A investigacdo resultou no
diagnostico de lesdo solida em rim direito. Foi operada e o anatomopatolégico
revelou leiomiossarcoma. No seguimento foram detectados nédulos s6lidos em
ambos os rins. Foi submetida a nefrectomia total do rim direito e a nefrectomia
parcial do rim esquerdo, com anatomopatolégico de angiomiolipoma
bilateal.

Em 2001 apresentou nédulos cutaneos em regido paranasal com distribuigao
de “asa de borboleta” e lesdes semelhantes em sulco mento-labial. Uma dessas
lesdes foi submetida a andlise histologica que demonstrou tratar-se de um
angiofibroma. A paciente apresentava mancha hipomelanoética em tronco em
formato de “folha” (ash-leaf). Frente as manifestagdes renais e cutaneas foi
feito o diagnostico de esclerose tuberosa. Nega histéria familiar.

A tomografia computadorizada de cranio evidenciou taber cortical. Negava

epilepsia e ndo apresentava retardo mental.

No mesmo ano, fez avaliacdo no Departamento de Estomatologia
constatando-se denticao permanente normal e multiplas papulas nas mucosas
labiais e julgais. A biépsia excisional de uma das lesdes revelou tratar-se de

fibroma. Na avaliacao oftalmolégica foram detectados facomas na retina.

Prossegue em seguimento, sem o surgimento de novas lesdes.

Figura 1 - Aspecto das lesdes em face (distribuicdo em “asa de borboleta”).
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Figura 4 - Fibromas em mucosa oral.
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Fibio José Hadad manifestacdes clinicas varidveis. Pertence ao grupo das sindromes
Mariana Morais C Tiossi neurocutaneas (do qual também fazem parte a neurofibromatose e a

Milena | S F L Santos
doenca de Von-Hippel Lindau) e apresenta incidéncia de 1 caso para

10.000 individuos. Cerca de 50% a 84% dos casos nao apresentam

histéria familiar.
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Artigo de Revisao - Esclerose Tuberosa

O primeiro relato da sindrome ocorreu em
1862 quando von Recklinghausen identificou em
uma necrdpsia de um recém-nascido maltiplos

tumores cerebrais e cardiacos.

Ainda que o teste de identificacdo da mutacao
esteja disponivel, o diagnoéstico é clinico,
baseado no preenchimento de dois sinais

maiores ou um sinal maior e dois sinais menores
(Quadros 1 e 2).

Os genes supressores de tumores TSC1 e
TSC2 sdao responsaveis pela patogénese da
esclerose tuberosa. Cerca de 50% das familias
com esclerose tuberosa apresentam mutagdes
no TSC1 e 50% no TSC2. O comportamento da
esclerose tuberosa segue o modelo de Knudson.
A doenca apresenta penetrancia de 95% com
maior freqiiéncia de mutacdes de novo no TSC1
(entre 80% a 85% de mutagdes no TSC1 e entre
15% a 20% de mutagdes de novo no TSC2).

Quadro 1 Critérios maiores e menores para diagndstico da Esclerose Tuberosa.

Critérios Maiores

Critérios Menores

. Angiomiolipoma renal (a)

. Angiomiofibroma facial ou placas frontais.

. Fibromas ungueais ou periungueais ndo-traumaticos
. Maculas hipomelanéticas (trés ou mais)

1
2
3
4
5. Nevus de tecido conectivo (marcas de Shagreen).
6. Multiplos hamartomas de retina

7. Tuber cortical (b)

8. Nodulo subependimal.

9. Astrocitoma de células gigantes subependimal

10. Rabdomioma cardiaco (Unico ou multiplo).

11. Linfangioleiomiomatose (a)

. Cistos renais multiplos (c)

. Hamartomas né&o-renais

. Pdlipos retais hamartomatosos

. Patch acrémico da retina

. Migracgéao radial da substancia branca cerebral (a,d)
. Cistos 6sseos (d)

. Fibromas gengivais

. Lesdes de “Confetti”
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. Pits dentais multiplos, distribuidos aleatoriamente

Observacgoes:

(a) se angiomiolipoma renal e linfangioleiomiomatose
estdo presentes, outros critérios devem estar presentes
antes do diagnéstico definitivo;

(b) displasia cerebral cortical coexistente e migragéo da
substancia branca devem ser consideradas como um
critério;

(c) confirmagéo histoldgica; (d) confirmagao radiografica.

Quadro 2 Prenchimento dos critérios para diagnéstico da Esclerose Tuberosa

Provavel Esclerose Tuberosa

Suspeita de Esclerose Tuberosa

Esclerose Tuberosa - Diagndstico Definitivo
Dois critérios maiores ou Um critério maior e dois menores

Um critério maior e um critério menor

Um critério menor ou Dois critérios menores

Programacao das Préoximas Reunioes
Dia/Horario: Tercas-feiras das 9 as 10 horas
Local: Sala de Reunides da Pediatria

Data

Tema

Coordenador

09/09/2003

Polipose recessiva

Wilson Nakagawa

GBETH Newsletter 2003; v1 n 26



