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Caso derm

Crianca de dois anos, sexo feminino, com antecedentes de
epilepsia no contexto de esclerose tuberosa.
Foi referenciada a consulta de dermatologia pediatrica por uma
placa na coxa esquerda desde os quatro meses de idade. Ao
exame objetivo observava-se uma placa de coloracao idéntica a
pele circundante, com 5 x 3,5 cm, de superficie rugosa e aper-
gaminhada, na face interna da coxa esquerda (figura 1a e 1b).
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Figura 1 - Aspeto clinico das lesbes
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No restante exame fisico identificaram-se maculas hipopigmen-
tadas de cerca de dois centimetros de maior eixo, no abdémen,
dorso e nadegas (figura 1c) e algumas pépulas eritematosas na
face (figura 1d).

Qual o seu diagnéstico?
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DIAGNOSTICO
Placa de Shagreen (Esclerose Tuberosa).
A bidpsia cutanea confirmou o diagnéstico clinico.

DISCUSSAO

A esclerose tuberosa (ET) € uma sindrome neurocutanea,
hereditaria, autossémica dominante.’ Atinge ambos os sexos e
todos os grupos étnicos.! A incidéncia estimada € de um em
cada 5000-10000 individuos.?

A doenca é causada pela mutagdo no gene TSC1 ou TSC2.
Mutacdes “de novo” sdo responsaveis por aproximadamente
80% dos casos de ET, sendo a mutacdo no gene TSC2 cerca de
quatro vezes mais frequente nos casos esporadicos, enquanto
nos casos familiares a prevaléncia € igual para ambos os genes.?

A ET tem uma expressao clinica muito varidvel, nomeada-
mente quanto a idade de aparecimento, gravidade da doencga
e diferentes sinais e sintomas que resultam de um genotipo es-
pecifico. Caracteriza-se pelo desenvolvimento de multiplos tu-
mores benignos — hamartomas — em varios 6rgaos, incluindo o
cérebro, coracao, pele, olho, rim, pulméo e figado, existindo um
risco de malignidade superior nestes doentes.?

Um grande nimero de doentes com ET tém epilepsia, e
mais de 50% pode revelar défices cognitivos e dificuldades de
aprendizagem. Estas alteragdes neuroldgicas estdo normalmen-
te associadas a lesbes cerebrais, incluindo hamartomas glio-
neuronais periventriculares, tuberomas corticais, astrocitomas
subependimarios de células gigantes e linhas de migracéo neu-
ronal da substancia branca detetadas em exames de imagem
cerebral, nomeadamente a ressonancia magnética."*

A grande maioria dos doentes com ET (81 — 95%) tem uma
ou mais lesdes cutaneas caracteristicas desta doenca: maculas
hipopigmentadas, que habitualmente tém uma forma eliptica;
angiofibromas, tipicamente envolvendo a regido malar bilate-
ralmente; placas de “shagreen”, localizadas frequentemente a
metade inferior do tronco.>® As lesbes cutaneas ndo apresen-
tam risco aumentado de malignizagdo, sendo que o seu nimero
aumenta ao longo da puberdade e estabiliza na idade adulta.
Neste caso, a lesdo pela qual a doente foi referenciada tinha
morfologia atipica e uma localizagdo incomum para placa de
“shagreen”, o que revela a importancia da observagao da tota-
lidade da pele para visualizagédo das restantes lesdes cutaneas
que permitiram estabelecer o diagndstico, confirmado pela ana-
lise histoldgica.

O diagnéstico de ET baseia-se em critérios clinicos e/ou tes-
tes genéticos. Os critérios clinicos foram publicados por Roach
e revistos pela Tuberous Sclerosis Alliance e pelo National Insti-
tutes of Health em 1998.7 O diagndstico definitivo de ET € feito
na presenga de dois critérios major ou um major e dois minor.
O diagndstico é provavel na presenca de um critério major e um
minor. Considera-se ET possivel na presenga de um critério major
ou dois ou mais critérios minor. Os testes genéticos ndo sdo im-
prescindiveis para o diagndstico se o doente cumprir os critérios
clinicos; no entanto sdo Uteis para estudo familiar ou em casos
de ET provavel ou possivel devido a penetrancia incompleta de-
pendente da idade e a possibilidade de mosaicismo somatico.
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Torna-se assim imprescindivel para os clinicos conhecerem o es-
pectro de manifestacdes clinicas inerentes a esta doenga.

O tratamento das alteragcdes dermatoldgicas desta doenga,
como os angiofibromas ou placas de “shagreen”, pode ser rea-
lizado com laser ou dermoabraséo.'® Estudos recentes com o
uso topico da rapamicina tém mostrado resultados promissores
no tratamento de angiofibromas.®

Estes doentes devem ser seguidos por equipas médicas
multidisciplinares que deverao incluir neurologia, dermatologia,
nefrologia, cardiologia, oftalmologia, genética médica e pneu-
mologia.""8

RESUMO

A esclerose tuberosa é uma sindrome neurocutanea, heredi-
taria, autossémica dominante, caracterizada por manifestacdes
pleomérficas envolvendo mudltiplos érgéos, incluindo a pele. O
diagndstico de esclerose tuberosa é clinico. As lesdes cutaneas
mais comuns nestes doentes sdo: maculas hipopigmentadas,
habitualmente com forma eliptica, os angiofibromas, tipicamen-
te envolvendo a regido malar e placas de “shagreen”, mais fre-
guentemente localizadas a regido inferior do tronco.

No caso descrito, a doente foi referenciada a consulta de
dermatologia por uma lesé@o atipica de localizagdo incomum,
que demonstra a importancia da observagdo de toda a pele
nesta patologia.

Palavras-chave: Esclerose tuberosa; placa de Shagreen;
maculas hipopigmentadas; angiofibromas.

ABSTRACT

Tuberous sclerosis is an inherited neurocutaneous disorder
characterized by pleomorphic features involving many organ
systems, including the skin. The diagnosis of tuberous
sclerosis is clinical. The most common cutaneous lesions are
hypopigmented macules, also known as ash-leaf spots, which
are usually elliptic in shape, angiofibromas, which typically
involve the malar regions of the face, and shagreen patches,
most commonly present over the lower trunk.

In the present case, the patient was referred to the
dermatology department due to an atypical lesion with an
uncommon location, revealing the importance of a whole body
examination in patients with this disease.

Keywords: Tuberous sclerosis;
hypopigmented macules; angiofibromas
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