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Anamnese

• Identificação: 26 anos, sexo masculino, 

• Queixa Principal: “ Lesão na parte genital ” há 7 meses.  

• HDA: Paciente relata surgimento de lesões pedunculadas na bolsa escrotal, com 7 meses de
evolução, causando desconforto devido à drenagem de exsudato seroso e fétido.



Exame Físico

Arquivo IDPRDA



Histopatologia



Células fusiformes
Vasos tortuosos
Hiperceratose e 
acantose

40x HE





Anamnese

Esclerose Tuberosa

• Diagnóstico Clínico de Esclerose Tuberosa: desde 6 anos de idade.
• Diagnóstico de Epilepsia:  desde 3 anos de idade.
• Possível História Familial (pai)



Esclerose Tuberosa

• Doença de Bourneville, Pringle-Bourneville, Epiloia, CET (complexo esclerose tuberosa).

• Síndrome neurocutânea complexa, multissistêmica: SNC, olhos, pele, rins, coração.

• Tríade clássica: epilepsia, retardo mental e angiofibromas.

• Padrão de herança autossômica dominante. Duas alterações gênicas independentes. 



Diagnóstico

CRITÉRIOS MAIORES CRITÉRIOS MENORES

ANGIOFIBROMAS FACIAIS > 3 FIBROMAS GENGIVAIS > 2

FIBROMA UNGUEAL  >2 DEPRESSÕES NO ESMALTE 
DENTÁRIO

MÁCULAS HIPOCRÔMICAS >3 / > 5 mm LESÃO DE PELE “CONFETE”

PLACA DE SHAGREEN HALO ACRÔMICO RETINA

HAMARTOMAS RETINIANOS MÚLTIPLOS CISTOS RENAIS

TÚBERES CORTICAIS HAMARTOMAS NÃO RENAIS.

NÓDULOS SUBEPENDIMÁRIOS PÓLIPOS RETAIS

ASTROCITOMAS CISTOS ÓSSEOS

RABDOMIOMA CARDÍACO

LINFANGIOMAMIOMATOSE PULMONAR

ANGIOLIPOMA  RENAL > 2

CASO DEFINITIVO:
• 2 Maiores ou
• 1 Maior + 2 menores ou
• Mutação TSC 1 ou 2

CASO PROVÁVEL:
• 1 Maior + 1 menor.

CASO POSSÍVEL:
• 1 Maior ou
• > 2 menores. 

AZULAY, L.; HANAUER, L; AZULAY, D. R; LEAL, F, 2020
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Exame Físico

Angiofibromas faciais Placa fibrótica cefálica

Arquivo IDPRDA



Exame Físico

Placa Shagreen

Arquivo IDPRDA



Exame Físico

Fibromas Periungueais

Tumor de Köenen

Arquivo IDPRDA



Exame Físico
Mancha hipocrômica (em folha)

Arquivo IDPRDA



Exame Físico
Angiofibromas faciais

Arquivo IDPRDA



Exame Físico
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Angiofibroma genital

Pesquisa realizada em Agosto de 2023



Angiofibroma genital



Angiofibroma genital



Manifestações extra-cutâneas

Neurológicas:
• Convulsões (90-95%)
• Disfunção comportamental e cognitiva

Orais:
• Pitting dental
• Fibromas gengivais

Renais:
• Angiolipoma
• Cistos renais

Endócrinas:
• Desenvolvimento sexual precoce

Óssea:
• Cistos ósseos

Pulmonares:
• Linfangiomiomatose
• Cistos na pleura e pulmões
• Fibrose intersticial

Cardiovasculares:
• Rabdomioma

Oculares:
• Hamartomas retinianos
• Astrocitoma de retina

Gastrointestinais:
• Pólipos hamartomatosos



Acompanhamento

▪  Multidisciplinar. 

▪  Exames complementares: RNM , EEG, Teste Genético , ECO , ECG , USG vias urinárias , TC de 
tórax, Prova de Função Pulmonar. 

Fonte: 
https://studylibpt.com/doc/1680495/
esclerose-tuberosa



Tratamento das lesões cutâneas

Sintomático:

• Eletrocoagulação, shaving, crioterapia, dermabrasão e laser.

• Sirolimo tópico (0.03 - 1%) gel, creme ou pomada manipulado 1x/dia.

• Inibidores da via mTOR orais e venosos: Sirolimo, Everolimo e Tensirolimo 

(usado se astrocitoma de células gigantes subependimais, angiolipomas renais 

ou linfangioleiomiomatose).

• Efeitos colaterais: dislipidemia, hipertrigliceridemia, infecções recorrentes 

e linfopenia transitória.



Motivos da Apresentação

• Demonstrar um caso raro de angiofibromas na região genital associado a CET.

• Apresentar casos com quadros clínicos ricos e exuberantes em manifestações 
cutâneas da Esclerose Tuberosa.
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