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Introdugao

O Complexo Esclerose Tuberosa (TSC) é um distUrbio multissistémico que se caracteriza por displasia celular e tecidular
em varios sistemas de 6rgdos, com uma incidéncia aproximada de 1/5000-10000 nados vivos. Trata-se de uma condigdo
genética autossdmica dominante, habitualmete causada por uma variante patogénica no gene TSC1 ou TSC2. Variantes
patogénicas de novo sdo responsaveis por cerca de 80% dos casos. O diagnostico € normalmente feito na infancia, tendo
por base as lesdes cutaneas caracteristicas, convulsdes, e o sobrecrescimento celular no coragéo, cérebro e rins.

Objectivos

Descricdo de um caso de diagnostico pré-natal de esclerose tuberosa fetal, sua evolucdo e desenvolvimento.

Metodologia
Relato de caso clinico.
Resultados e Conclusdes

Reportamos o caso de uma primigesta de 38 anos de idade com um diagndstico clinico de TSC (sem identificacdo de
variantes patogénicas nos genes TSC1 e TSC2) e epilepsia. A gravida apresentou-se para um exame ecocardiogréfico fetal
as 26 semanas de idade gestcaional, que resultou na identificacdo de 4 massas cardiacas sugestivas de rabdomiomas. Este
achado levou a um diagndstico de Esclerose Tuberosa fetal. Numa série de ecocardiografias fetais subsequentes, as
massas evoluiram em dimensdes e em nimero, com progressdo para obstrucdo do trato de saida do ventriculo direito.

Nao existiram outras intercorréncias da gravidez, tendo sido realizada uma cesariana eletiva as 38 semanas, Foi efetuado
estudo genético fetal com identificacdo de uma variante patogénica em heterozigotia no gene TSC2. No recém-nascido
(RN), identificou-se a presenca de hamartomas oculares e cerebrais. Devido a auséncia de melhoria clinica, o RN iniciou
terapéutica com Everolimus, com subsequente aparente melhoria ecocardiogréafica; manteve estabilidade
cardiorrespiratéria, tendo alta medicado.

A Esclerose Tuberosa é uma doenca progressiva, e a sua gravidade pode variar entre individuos afetados, desde
caracteristicas exclusivamente dermatoldgicas até manifestacdes neuroldgicas e/ou sistémicas graves. E necessario um

seguimento a longo prazo para a avaliagdo de desfechos.
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