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Introducdo: Esclerose Tuberosa (ET) é uma doenca genética rara, de
transmissdo autossdmica dominante e dificil diagnostico. Objetivo: relatar o
caso de uma paciente com Esclerose Tuberosa cujo diagnostico tardio trouxe
complicacbes. Apresentacdo do caso: paciente de 26 anos, natural e
procedente de S&o Joao Del Rei, com historia de rabdomioma cardiaco desde
0 nascimento e acompanhamento médico até os sete anos de idade. Desde a
infancia paciente apresenta maculas hipomelandticas em base de nariz,
ressecadas cirurgicamente aos 24 anos. Seu desenvolvimento
neuropsicomotor sempre foi adequado. Em 2010, apresentou quadro de dor de
meédia intensidade em flanco direito e esquerdo, tendo sido realizada
ultrassonografia de abdome para avaliacdo. Este exame visualizou multiplos
nodulos renais sugestivos de angiomiolipomas renais. Paciente permaneceu
sem acompanhamento médico durante oito anos e nenhum diagnéstico lhe foi
proposto. Em fevereiro de 2017, paciente teve episddio de dor toracica e
realizou tomografia de torax que evidenciou lesdes cisticas esparsas
sugestivas de linfangiomiomatose incipiente. Ainda assim, paciente
permaneceu sem diagnostico devido a auséncia de sintomas neuroldgicos, e
nao foi sugerido acompanhamento de rotina. Em abril de 2017, apds sentir
fortes dores em flanco direito, procurou o Pronto Atendimento de sua cidade



natal onde foi diagnosticada apendicite com indicacdo de apendicectomia. Na
laparotomia exploratéria, foi identificada hemorragia retroperitoneal devido a
rompimento de nédulo com posterior nefrectomia direita, de urgéncia. A bidpsia
renal indicou lesdo com multiplos nédulos em parénquima e estroma.
Discussao: o diagnostico da esclerose tuberosa é feito quando o paciente
possui dois critérios maiores, ou um critério maior e dois critérios menores.
Somente ap0ds a grave complicacdo da paciente que foi realizado o diagndstico
de esclerose tuberosa. Porém, a paciente possuia no minimo, com exames
previamente realizados, quatro critérios maiores (acometimento de pele,
coracdo, pulmdes e rins) e dois critérios menores para o diagnostico de tal
patologia. Comentarios finais: por se tratar de uma doenca rara e de
apresentacao variada, o diagnéstico torna-se dificil e muitas vezes o paciente
ja apresenta complicacfes que poderiam ser evitadas ou retardadas.



