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INTRODUÇÃO 

Esclerose tuberosa, ou doença de 
Bourneville, é wn distúrbio hereditário 
raro, de caráter autossômico dominan
te , que costwna envolver o SNC, pele, 
e olhos, e algwnas vezes rins, coração, 
pulmão, glândulas endócrinas e ossos. 
Embora descrita inic ialmente por 
Bourneville em 1 880, foi Vogt quem 
em 1 908  propôs a tríade sindrômica 
clássica, composta por epi lepsia, retar
do mental , e adenoma sebáceo. Em 
1 923 , Van der Hoeve reconheceu o 
acometimento retiniano do distúrbio, e 
desde então a oftalmologia passou a 
integrar o grupo de especialidades mé
dicas que acompanha o paciente com 
esclerose tuberosa. Casuísticas anterio
res 4 demonstram que 50% dos casos de 
esclerose tuberosa detectados por oftal
mologistas não tinham diagnóstico pré
vio, evidenciando a importância do of
talmologista no diagnóstico inicial e 
precoce. 

O conhecimento da esclerose tu
berosa é também de fundamental im
portância no diagnóstico diferencial de 
outras afecções retinianas, como por 
exemplo, o retinoblastoma. Um caso 
foi relatado 4 em que wna criança com 
esclerose tuberosa sofreu enucleação 
de wn olho por ter-se pensado que wn 
de seus hamartomas fôsse um reti
noblastoma; em contrapartida, deve-se 
estar atento para que wna lesão malig-

na não seja desprezada. Obj etivamos 
apresentar wn caso i lustrativo o bastan
te para auxiliar o pronto reconhecimen
to da doença pelo oftalmologista, de 
forma que o paciente não permaneça 
apenas com achados isolados de diver
sos especialistas, e sim com o diagnós
tico sindrômico que promoverá melhor 
integração entre as especialidades mé
dicas que se façam necessárias 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 
à presença de hamartomas subepen
dimários e tuberosidades corticais. His
topatologicamente , e sses twnores con
sistem de hamartomas astrocíticos com 
proliferação glial primitiva e células 
gigantes multinucleadas; frequente
mente sofrem degeneração císt ica e 
calcificação distrófica, justificando o 
tenno "esclerose tuberosa" 3. 4 .  

Alguns anos após o aparecimento 
dos espasmos infantis surge o adenoma 
sebáceo ,  marco patognomônico da 
doença; possui coloração vermelho
rósea e distribuição simétrica bilateral 
("em borboleta"), podendo em alguns 
casos se estender para fronte e queixo. 
Histopatologicamente,  corresponde a 
múltiplas pápulas (que são angiofi
bromas cujos diâmetros variam de 1 -2 
mm até I cm). 
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Lesões pol igonais hipocrôm i cas 
(ocasionalmente denominadas lesões 
em "ash-Ieaf') estão presentes em 85% 
dos casos ao nascimento, sobre tronco e 
membros, podendo ser facilmente de
monstradas com uma lâmpada de 
Wood. Histopatologicamente , estas le
sões correspondem a nevos acrômicos, 
e constituem grande importância diag
nóstica quando associadas à presença 
de espasmos infantis .  Outras alterações 
cutâneo-mucosas que podem estar pre
sentes incluem : placa fibrosa em região 
frontal , fibromas wlgueais, "shagreen" 
(áreas esféricas de hiperplasia fibrosa) 
em região lombar, fibromas intraorais,  

e raramente manchas "café-au-Iait" . 
A princ ipal man i fe stação ocu lar 

consi ste de hamartomas astrocíticos da 

retina, que costumam ocorrer no pólo 
posterior próximo ao di sco ót ico. em
bora possa haver lesões no próprio 
di sco, ou lesões periféricas sol itárias. 
Apesar de facomas retinianos já terem 
si do encontrados em paciente de 3 1 /2 

meses de idade , infel izmente a média 
temporal de diagnóstico tem variado 
entre 8 e 1 7  anos. Os hamartomas po
dem ser calcificados ou não. Segundo 
um caso acompanhado durante vários 
anos, a lesão parece evol u i r  de não 
calcificada (translúcida, indi sti nta) pa
ra calcificada (opaca, nodular) ao longo 
do tempo 2. Quase todos os hamartomas 
astrocíticos na esclerose tuberosa são 
endofíti cos , apesar de ter sido rel atado 
wn caso exofitico 5 .  Histopatologica
mente , são usualmente compostos de 
astrócitos fibrosos e alongados, poden
do em alguns casos apresentar astró
ci tos arredondados e pleomórficos. 

Usualm e nte não há compl i cações 
causadas pelos hamartomas, mas pode 
haver hemorragia vítrea, mal fonnações 
vascu lares ret in ianas ,  neovasculari
zação e exsudação, v itre íte, e descola
mento posterior do v ítreo . Em wn caso 
de tumor exofít ico,  houve descola
mento total da ret ina 5 .  Além dos  
hamartomas, pode haver áreas hipo
crômi cas periféri cas na retina, seme
lhando as lesões tipo "ash-leaf' encon-
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tradas na pele . Perda visual pode ocor
rer conseqüente à expansão tumoral, 
ex sudação intra ou sub-retiniana, he
morragia vítrea, ambl iop ia, ou atrofia 
ótica. Outras manifestações oculares 
incluem estrabismo, angiofibromatose 
da pele palpebral , poliose, e hipopig
mentação iriana pWltifonne 2 .  

RELATO DO CASO 

Paciente de 15 anos, sexo femi nino, 
leucodérmica, apresentou-se à consulta 
oftal mológica de rotina acompanhada 
pe la mãe . Os antecedentes patológicos 
inc lu íam: 
1. alterações cuttllleo-m ucosas 

- manchas hipocrômicas desde o nasci
mento; 

- adenoma sebáceo em dorso nasal e 
região malar bilateral desde os 6 anos; 

- l esão verrucosa periwlgueal central 
em 3° quirodácti lo esquerdo desde os 
6 anos; 

- nódulo fibroso, central , em região fron
tal , excisado aos 7 anos; 

- gengivite recorrente desde os I I  anos; 
2. alteraçlÍes lIellroJágicas e do desell

\·o!l·im ellto psicom otor: 
- crises convulsivas general i zadas e re

correntes (sob tratamento) desde os 3 

meses de idade;  
- retardo do desenvolvimento mental.  

com atraso escolar (cursando 6' série 

do 1° grau); 
- di slal ia (tratada por fonoaudiól ogo dos 

6 aos 9 anos) ; 
- acompanhamento psicológico desde 

os 6 anos; 

Os antecedentes fam i l i ares não reve
laram al terações seme Ihante s .  

O exame sistêmico revelou as se
guintes alterações: adenom a  sebáceo 
em região malar b i lateral e dorso nasal ,  
l esões hipocrômicas pol igonai s em tó
rax , dorso, e MM II, fibroma periun
gueal central em 3° quirodáctilo es
querdo, fala lenta e dificul tosa, e hipoa
cusia à direita. 

A tom ografi a computadorizada (TC) 

de crânio realizada antes e após admi
nistração de contraste endovenoso , 
através de cortes axiais computado
rizados, demonstrou: presença de calci
ficações em projeção do núcleo cau
dado à direita, ventrículos laterais, e 
como posterior à esquerda; fossa poste
rior normal; áreas nodulares de hipo
atenuação, que não se alteraram após 
administração do contraste, localizadas 
em região frontal e parietal esquerdas; 

ausência de desvios das estruturas da 

Ii nJla média, e ausência de captação 
anômala do contraste pelo parênquima 
central . "Conclusão : achados tomo

gráficos sugestivos de hamartomas sub
ependimários e hamartomas corticais". 

O EEG revelou "descargas de ondas 
espiculares de potencial variáve l" .  

Ao exame  oftalmológico apresen

tou acuidade v isual : (a) sem correção : 
2 0/ 1 0 0 (- I )  em OD e 20/80 (- I )  em OE; 
(b) com correção, sob cicloplegi a, de 
20/ 1 5  em AO; reflexos direto e con
sensual presentes e normais; "cover  
test" : x/x ' ;  movimentos oculares nor
mais; PPC: dorso nasal ; ausência de al
terações biomi croscópicas .  A pressão 
intraocular foi de 1 0  mmHg em AO às 

1 7 : 5 0  hs. A oftalmoscopia indireta re

ve lou lesões hamartomatosas esbran
qu içadas . nasal superior em OD, e na

sal superior e temporal i nferior e m  OE, 
sendo esta últ ima d iscretamente ele

vada. 
A angiofluoresceinografia demons

trou papi la e mácula de dimensões e 
aspecto normais em AO; presença de 
áreas h iperfluorescentes corresponden
tes a hamartomas astrociticos , de di
mensões e em localização idênt icas às 
encon tradas à oftalmoscopia indireta. 

DIscussAo 

A esclerose tuberosa, um distúrbio 
genético cuja  incidência varia entre 5 a 
7/ 1 00 .0 0 0 ,  parece ser causada por wn 
gên defe ituoso no braço longo do cro
mossômo 9 (Iocus 9q34) I . O diagnóst i
co da doença, de acordo com os  crité-
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rios de GOMEZ 2, requer a presença de 
wn critério maior, ou de dois critérios 
menores. Os critérios maiores incluem: 
adenoma sebáceo, hamartomas sub
ependimários (à TC ou à necrópsia), 
múltiplos hamartomas retinianos, fi
bromas ungueais, placa fibrosa em re
gião frontal, e tuberosidade cortical 
(somente à necrópsia). Os critérios me
nores incluem: convulsões (ou espas
mos infantis), manchas hipocrômicas, 
"shagreen", harnartoma retiniano úni
co, angiolipomas ou cistos renais bila
terais, rabdomioma cardíaco, e um pa
rente de primeiro grau com diagnóstico 
de esclerose tuberosa. 

O caso aqui descrito apresenta todos 
os critérios maiores supracitados,  
exceto o último (pois só pode ser com
provado à necrópsia), além de dois me
nores (convulsões e manchas hipo
crômicas) . Contudo, não é necessário 
que o quadro seja tão florido como este, 
bastando, como vimos, a presença de 
wn único critério maior, ou de dois cri
térios menores, para que se estabeleça 
o diagnóstico. Portanto, o oftalmologis
ta pode estabelecer o diagnóstico sim
plesmente através de urna oftalmos
copia cuidadosa, na presença de múlti
plos hamartomas retini anos, ou de wn 
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único harnartoma retiniano associado a 
algwn outro critério menor. 

O diagnóstico diferencial de hamar
tornas astrocíticos se faz sobretudo com 
retinoblastoma e fibras nervosas mie
linizadas, podendo ainda serem consi
deradas lesões inflamatórias que cau
sam empalidecimento focal da retina 
(corno fases iniciais de toxocariase e 
toxoplasmose, bem como doença de 
Coats e outras causas de teleangi
ectasia). 

Exames complementares que muito 
auxil iam o diagnóstico incluem TC, 
EEG, e angiografia fluoresceínica (A 
F). Nesta última, pode-se observar tu
mores retinianos circunscritos, que po
dem ser planos, discretamente eleva
dos, ou elevados, e geralmente bilate
rais e multi focais; podem apresentar 
aspecto em "amora" quando possuem 
múltiplas áreas nodulares de calcifi
cação. Variáveis graus de vasculari
zação dos tumores são visíveis à AF, 
sendo os vasos geralmente permeáveis 
à fluoresceína. Caracteristicamente 
ocorre hiperfluorescência relativa na 
fase tardia, com extravasamento do 
corante para a cavidade vítrea 3 .  

Apesar da  identificação de  hamar
tomas astrocíticos retinianos ser de 

extrema importância, é fundamental o 
conhecimento de todas as manifesta
ções clínicas da esclerose tuberosa, 
pois estas muito poderão auxiliar o dia
gnóstico diferencial em casos duvido
sos. Além de permitir que o paciente 
melhor compreenda sua doença, o diag
nóstico sindrômico é essencial à verda
deira integração entre oftalmologistas, 
pediatras, clínicos, neurologistas, ra
diologistas, geneticistas, enfim, todos 
os especialistas adequados ao caso. 
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