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Introducao / Descricao do Caso

Introdugdo: A Esclerose Tuberosa (ET) é uma doenga neurocutanea hereditaria autossémica dominante, caracterizada por
envolvimento multissistémico, com expressdo variavel.

Descricdo dos Casos: Apresentam-se 5 irmdos diagnosticados com ET (heterozigotia para a mutagdo do gene TSC1) com
idades entre 7 meses e 16 anos com histéria familiar materna. Em 3 irmaos, a manifestacdo inicial de ET correspondeu a
um episddio inaugural de epilepsia focal. Nos outros dois, a doenca manifestou-se por hipertensdo intracraniana
secundaria a um Astrocitoma Subependimério de Células Gigantes (SEGA) e por uma Perturba¢do da Ansiedade
Generalizada. A idade de apresentacdo de sintomas variou entre os 15 dias e os 14 anos. Relativamente as manifestacdes
cutaneas: 3 irmdos tém >3 lesdes hipomelandcticas, 3 tém Fibromas Ungueais, 1 tem uma placa de Shagreen e a irma
mais nova ndo apresenta quaisquer lesdes cutaneas. Ndo se identificaram alteragdes estruturais do foro cardiolégico,
oftalmoldgico ou renal.

Na avaliacdo comparativa das RM Cranio-Encefalicas foi transversal a presenca de Tuberes Corticais, Nodulos
Ependimarios e bandas migracionais supratentoriais, de nimero e dimensdes variaveis (sem relacdo com a idade),
contudo destaca-se o atingimento unilateral exclusivo destas alteracdes em dois dos irm&os. Apenas um dos irmaos foi
diagnosticado com SEGA, com hidrocefalia aguda, ja sem critérios para iniciar everolimus.

Comentarios / Conclusdes
Discussao:A avaliagdo clinica desta familia permite-nos constatar a elevada variabilidade da expressao fenotipica da ET,

conforme relatado em trabalhos prévios, reforcando a importancia de factores adicionais epigenéticos na expressao da
ET. A pandemia a COVID19 dificultou um planeamento familiar, essencial nesta doencga genética.



