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INTRODUGAO

Esclerose tuberosa, ou doenga de
Boumeville, é um distirbio hereditario
raro, de carater autossomico dominan-
te, que costuma envolver o SNC, pele,
e olhos, e algumas vezes rins, coragio,
pulmdo, glandulas enddcrinas e ossos.
Embora descrita inicialmente por
Boumeville em 1880, foi Vogt quem
em 1908 prop6s a triade sindromica
classica, composta por epilepsia, retar-
do mental, e adenoma sebaceo. Em
1923, Van der Hoeve reconheceu o
acometimento retiniano do disturbio, e
desde entio a oftalmologia passou a
integrar o grupo de especialidades mé-
dicas que acompanha o paciente com
esclerose tuberosa. Casuisticas anterio-
res ¢ demonstram que 50% dos casos de
esclerose tuberosa detectados por oftal-
mologistas ndo tinham diagnédstico pré-
vio, evidenciando a importancia do of-
talmologista no diagndstico inicial e
precoce.

O conhecimento da esclerose tu-
berosa é também de fundamental im-
portincia no diagndstico diferencial de
outras afec¢des retinianas, como por
exemplo, o retinoblastoma. Um caso
foi relatado * em que uma crianga com
esclerose tuberosa sofreu enucleagido
de um olho por ter-se pensado que um
de seus hamartomas fosse um reti-
noblastoma; em contrapartida, deve-se
estar atento para que uma lesao malig-
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na nio seja desprezada. Objetivamos
apresentar um caso ilustrativo o bastan-
te para auxiliar o pronto reconhecimen-
to da doenga pelo oftalmologista, de
forma que o paciente nio permanega
apenas com achados isolados de diver-
sos especialistas, e sim com o diagnds-
tico sindrémico que promovera melhor
integragdo entre as especialidades mé-
dicas que se fagam necessarias ao seu
tratamento.

Durante a primeira década de vida,
os pacientes usualmente apresentam
epilepsia (que tipicamente se manifesta
como espasmos infantis) e retardo men-
tal, cuja causa parece estar relacionada
a presenga de hamartomas subepen-
dimarios e tuberosidades corticais. His-
topatologicamente, esses tumores con-
sistem de hamartomas astrociticos com
proliferagdo glial primitiva e células
gigantes multinucleadas; frequente-
mente sofrem degeneragdo cistica e
calcificagdo distrofica, justificando o
termo “esclerose tuberosa” 4.

Alguns anos apds o aparecimento
dos espasmos infantis surge o adenoma
sebaceo, marco patognomoénico da
doenga; possui coloragdo vermelho-
résea e distribui¢do simétrica bilateral
(“em borboleta”), podendo em alguns
casos se estender para fronte e queixo.
Histopatologicamente, corresponde a
multiplas papulas (que sdo angiofi-
bromas cujos didmetros variam de 1-2
mm até 1 cm).
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LesGes poligonais hipocrémicas
(ocasionalmente denominadas lesdes
em “ash-leaf”) estdo presentes em 85%
dos casos ao nascimento, sobre tronco e
membros, podendo ser facilmente de-
monstradas com uma lampada de
Wood. Histopatologicamente, estas le-
sbes correspondem a nevos acromicos,
e constituem grande importancia diag-
néstica quando associadas a presenga
de espasmos infantis. Outras alteragdes
cutaneo-mucosas que podem estar pre-
sentes incluem: placa fibrosa em regiao
frontal, fibromas ungueais, “shagreen”
(areas esféricas de hiperplasia fibrosa)
em regido lombar, fibromas intraorais,
e raramente manchas “café-au-lait”.

A principal manifestagcido ocular
consiste de hamartomas astrociticos da
retina, que costumam ocorrer no polo
posterior proximo ao disco 6tico, em-
bora possa haver lesées no proprio
disco, ou lesdes periféricas solitarias.
Apesar de facomas retinianos ja terem
sido encontrados em paciente de 3 1/2
meses de idade, infelizmente a média
temporal de diagndstico tem variado
entre 8 e 17 anos. Os hamartomas po-
dem ser calcificados ou nio. Segundo
um caso acompanhado durante varios
anos, a lesdo parece evoluir de nao
calcificada (translucida, indistinta) pa-
ra calcificada (opaca, nodular) ao longo
do tempo 2 Quase todos os hamartomas
astrociticos na esclerose tuberosa sio
endofiticos, apesar de ter sido relatado
um caso exofitico *. Histopatologica-
mente, sdo usualmente compostos de
astrdcitos fibrosos e alongados, poden-
do em alguns casos apresentar astro-
citos arredondados e pleomorficos.

Usualmente nio ha complicagdes
causadas pelos hamartomas, mas pode
haver hemorragia vitrea, malformagodes
vasculares retinianas, neovasculari-
zacao e exsudacio, vitreite, e descola-
mento posterior do vitreo. Em um caso
de tumor exofitico, houve descola-
mento total da retina . Além dos
hamartomas, pode haver areas hipo-
cromicas periféricas na retina, seme-
lhando as lesdes tipo “ash-leaf” encon-
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tradas na pele. Perda visual pode ocor-
rer conseqiiente a expansio tumoral,
exsudagdo intra ou sub-retiniana, he-
morragia vitrea, ambliopia, ou atrofia
Gtica. Outras manifestagées oculares
incluem estrabismo, angiofibromatose
da pele palpebral, poliose, e hipopig-
mentagdo iriana puntiforme 2.

RELATO DO CASO

Paciente de 15 anos, sexo feminino,
leucodérmica, apresentou-se a consulta
oftalmoldgica de rotina acompanhada
pela mae. Os antecedentes patologicos
incluiam:

1. alteragioes cutaneo-mucosas

- manchas hipocrémicas desde o nasci-
mento;

- adenoma sebaceo em dorso nasal e
regido malar bilateral desde os 6 anos;

- lesdo verrucosa periungueal central
em 3° quirodactilo esquerdo desde os
6 anos;

- nddulo fibroso, central, em regiao fron-
tal, excisado aos 7 anos;

- gengivite recorrente desde os 1 | anos;

2. alteragies neurologicas e do desen-
volvimento psicomotor:

- crises convulsivas generalizadas e re-
correntes (sob tratamento) desde os 3
meses de idade;

- retardo do desenvolvimento mental,
com atraso escolar (cursando 6° série
do 1° grau);

- dislalia (tratada por fonoaudidlogo dos
6 aos 9 anos);,

- acompanhamento psicoldgico desde
os 6 anos;

Os antecedentes familiares ndo reve-
laram alteragdes semelhantes.

O exame sistémico revelou as se-
guintes alteragdes: adenoma sebaceo
em regiao malar bilateral e dorso nasal,
lesdes hipocrdmicas poligonais em td-
rax, dorso, e MMII, fibroma periun-
gueal central em 3° quirodactilo es-
querdo, fala lenta e dificultosa, e hipoa-
cusia a direita.

A tomografia computadorizada (TC)

de cranio realizada antes e apds admi-
nistragdo de contraste endovenoso,
através de cortes axiais computado-
rizados, demonstrou: presenga de calci-
ficagdes em projegcdo do nucleo cau-
dado a direita, ventriculos laterais, e
como posterior a esquerda; fossa poste-
rior normal; areas nodulares de hipo-
atenuag@o, que nio se alteraram apods
administragdo do contraste, localizadas
em regido frontal e parietal esquerdas;
auséncia de desvios das estruturas da
linha média, e auséncia de captagio
anémala do contraste pelo parénquima
central. “Conclusio: achados tomo-
gréaficos sugestivos de hamartomas sub-
ependimarios e hamartomas corticais”.
O EEG revelou “descargas de ondas
espiculares de potencial varidvel”.

Ao exame oftalmoldgico apresen-
tou acuidade visual: (a) sem correcao:
20/100 (-1)em OD e 20/80 (-1) em OE;
(b) com correcdo, sob cicloplegia, de
20/15 em AO; reflexos direto e con-
sensual presentes e normais; “cover
test”: x/x’; movimentos oculares nor-
mais; PPC: dorso nasal; auséncia de al-
teragdes biomicroscopicas. A pressdao
intraocular foi de 10 mmHg em AO as
17:50 hs. A oftalmoscopia indireta re-
velou lesées hamartomatosas esbran-
quigadas, nasal superior em OD, e na-
sal superior e temporal inferior em OE,
sendo esta ultima discretamente ele-
vada.

A angiofluoresceinografia demons-
trou papila e macula de dimensdes e
aspecto normais em AQO; presenga de
areas hiperfluorescentes corresponden-
tes a hamartomas astrociticos, de di-
mensoes e em localizagdo idénticas as
encontradas a oftalmoscopia indireta.

DISCUSSAO

A esclerose tuberosa, um disturbio
genético cuja incidéncia varia entre 5 a
7/100.000, parece ser causada por um
gén defeituoso no brago longo do cro-
mossdmo 9 (locus 9q34) !. O diagndsti-
co da doenga, de acordo com os crité-
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rios de GOMEZ 2, requer a presenca de
um critério maior, ou de dois critérios
menores. Os critérios maiores incluem:
adenoma sebiceo, hamartomas sub-
ependimarios (3 TC ou a necrdpsia),
miultiplos hamartomas retinianos, fi-
bromas ungueais, placa fibrosa em re-
gido frontal, e tuberosidade cortical
(somente a necropsia). Os critérios me-
nores incluem: convulsGes (ou espas-
mos infantis), manchas hipocromicas,
“shagreen”, hamartoma retiniano uni-
co, angiolipomas ou cistos renais bila-
terais, rabdomioma cardiaco, e um pa-
rente de primeiro grau com diagndstico
de esclerose tuberosa.

O caso aqui descrito apresenta todos
os critérios maiores supracitados,
exceto o ultimo (pois s6 pode ser com-
provado a necrdpsia), além de dois me-
nores (convulsdées e manchas hipo-
cromicas). Contudo, ndo é necessario
que o quadro seja tdo florido como este,
bastando, como vimos, a presenca de
um unico critério maior, ou de dois cri-
térios menores, para que se estabeleca
o diagndstico. Portanto, o oftalmologis-
ta pode estabelecer o diagnéstico sim-
plesmente através de uma oftalmos-
copia cuidadosa, na presenga de muilti-
plos hamartomas retinianos, ou de um
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unico hamartoma retiniano associado a
algum outro critério menor.

O diagnéstico diferencial de hamar-
tomas astrociticos se faz sobretudo com
retinoblastoma e fibras nervosas mie-
linizadas, podendo ainda serem consi-
deradas lesGes inflamatérias que cau-
sam empalidecimento focal da retina
(como fases iniciais de toxocariase e
toxoplasmose, bem como doen¢a de
Coats e outras causas de teleangi-
ectasia).

Exames complementares que muito
auxiliam o diagnéstico incluem TC,
EEG, e angiografia fluoresceinica (A
F). Nesta ultima, pode-se observar tu-
mores retinianos circunscritos, que po-
dem ser planos, discretamente eleva-
dos, ou elevados, e geralmente bilate-
rais e multifocais; podem apresentar
aspecto em “amora” quando possuem
multiplas areas nodulares de calcifi-
cagdo. Varidveis graus de vasculari-
zagdo dos tumores sdo visiveis a AF,
sendo os vasos geralmente permeaveis
a fluoresceina. Caracteristicamente
ocorre hiperfluorescéncia relativa na
fase tardia, com extravasamento do
corante para a cavidade vitrea 3.

Apesar da identificagio de hamar-
tomas astrociticos retinianos ser de

extrema importincia, é fundamental o
conhecimento de todas as manifesta-
¢Oes clinicas da esclerose tuberosa,
pois estas muito poderio auxiliar o dia-
gnoéstico diferencial em casos duvido-
sos. Além de permitir que o paciente
melhor compreenda sua doenga, o diag-
néstico sindromico € essencial a verda-
deira integragdo entre oftalmologistas,
pediatras, clinicos, neurologistas, ra-
diologistas, geneticistas, enfim, todos
os especialistas adequados ao caso.
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