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Introducéo

O complexo de esclerose tuberosa (CET) ou doenca de Bourneville é uma afec¢do genética, com padrdo de
hereditariedade autossomico dominante, que ocorre a cada 1/6000 a 1/10 000 nados vivos. Cursa com patologia
multiorgénica: pele, cérebro, coracéo, rim, pulmdes e olhos. O achado oftalmologico mais frequente é o hamartoma
astrocitico da retina, estando também descritos angiofioromas palpebrais, atrofia da iris, coloboma uveal, placas
acromaticas da retina e areas de despigmentacéo focal do epitélio pigmentado da retina. O diagndstico baseia-se nos
achados clinicos, mas mutacdes nos genes TSC1 e TSC2 séo encontradas em 85% dos casos que cumprem 0S
critérios de diagnostico.

Material e métodos
Caracterizagdo clinica e imagioldgica de um caso.

Resultados

Sexo feminino, 27 anos. Diagnéstico de CET desde a infancia, com atingimento multissistémico. Seguida em consulta
de oftalmologia devido a baixa viséo bilateral e ptose congénita do olho direito (OD).

Apresenta acuidade visual olho direito (OD) de 1/10 e olho esquerdo (OE) de 1/20. Os movimentos oculares estao
preservados, com nistagmo. Na biomicroscopia observou-se ptose e catarata subcapsular posterior OD. Sem
alteracbes OE. Na fundoscopia: descolamento de retina com exsudacéo e fibrose OD e cicatriz macular e
hamartoma astrocitico da retina OE.

Realizou angiografia - embainhamento de alguns vasos, vasos em conta de rosario e anomalias microvasculares
intrarretinianas OE -e ecografia que confirma o descolamento & direita e revela proliferacao fibrética no pélo posterior
do OE.

Concluséao

O espectro de gravidade do atingimento oftalmolégico do CET varia desde angiofibromas palpebrais inofensivos até
ao descolamento exsudativo da retina com défice visual importante consequente. Assim, todos os doentes com
diagnostico conhecido devem ser observados periodicamente em consulta de oftalmologia. Em alguns casos a
observacdo oftalmolégica é essencial para o diagnéstico, ja que a presenca de hamartomas retinianos mdltiplos e de
placas acrométicas da retina constituem, respectivamente, critérios major e minor de diagnéstico.
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