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APRESENTAÇÃO 

O projeto UNIMAGEMPAM surgiu no ano 2015 com o objetivo de auxiliar no conteúdo 
didático extracurricular dos alunos de graduação de Medicina do Centro Universitário de 
Patos de Minas (UNIPAM), criando, assim, mais um alicerce entre o processo de ensino-
aprendizagem aliando a prática médica e o diagnóstico por imagem ensinado em sala de 
aula. Essa iniciativa foi idealizada pela Dra. Ana Flávia Bereta Coelho Guimarães, professora 
do curso de Medicina, especificadamente da disciplina de Habilidade de Diagnóstico por 
Imagem do (UNIPAM). Este é o nono evento promovido pelo projeto. Trazendo agora do 
tema: Doenças Raras. 
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RESUMO:  INTRODUÇÃO: A esclerose tuberosa 
(ET) é uma síndrome neurocutânea de origem 
genética, autossômica dominante, na qual ocorre 
mutação nos genes TSC1 e TSC2, que são 

supressores do crescimento celular. Sua mutação 
gera crescimento tumoral em vários órgãos. Por 
isso, ressalta-se a importância do diagnóstico 
clínico-radiológico da esclerose tuberosa, uma 
vez que esse conteúdo tem grande relevância 
na conduta e acompanhamento dos pacientes 
acometidos a curto e longo prazo. OBJETIVO: 
Analisar a produção científica acerca do 
tema Esclerose Tuberosa e seu diagnóstico. 
METODOLOGIA: Revisão de literatura sobre 
Esclerose Tuberosa. A busca se deu durante o 
mês de março de 2020 por meio do banco de 
dados da LILACS e da SCIELO. Dos 25 artigos 
encontrados, 12 foram selecionados de acordo 
com os critérios de inclusão. DISCUSSÃO: 
A Esclerose Tuberosa é uma síndrome rara 
que atinge ambos os sexos e todos os grupos 
étnicos. Uma avaliação detalhada do cérebro, 
rim, pulmão, pele, dentes, coração e olhos é 
fundamental para a investigação da doença. 
Os métodos de imagem desempenham um 
papel primordial no diagnóstico e segmento 
dos pacientes.  CONSIDERAÇÕES FINAIS: 
A Esclerose Tuberosa é uma doença rara, 
com um amplo espectro de apresentações 
clínicas, acometendo múltiplos órgãos. Assim, 
a avaliação clínico-radiológica dessa condição é 
imprescindível para o diagnóstico e abordagem 
terapêutica dos pacientes portadores.
PALAVRAS-CHAVE: Esclerose tuberosa. 
Diagnóstico. Radiologia.

TUBEROUS SCLEROSIS: CLINICAL-
RADIOLOGICAL DIAGNOSIS

ABSTRACT: INTRODUCTION: Tuberous 
sclerosis (TS) is a neurocutaneous syndrome 
of genetic origin, autosomal dominant, in which 
there is a mutation in the TSC1 and TSC2 genes, 
which are suppressors of cell growth. Its mutation 
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generates tumor growth in several organs. Therefore, the importance of the clinical-radiological 
diagnosis of tuberous sclerosis is emphasized, since this content has great relevance in the 
conduct and monitoring of patients affected in the short and long term. OBJECTIVE: To analyze 
the scientific production on the theme Tuberous Sclerosis and its diagnosis. METHODOLOGY: 
Literature review about Tuberous Sclerosis. The search took place during the month of March 
2020 through the database of LILACS and SCIELO. Of the 25 articles found, 12 were selected 
according to the inclusion criteria. DISCUSSION: Tuberous Sclerosis is a rare syndrome that 
affects both sexes and all ethnic groups. A detailed evaluation of the brain, kidney, lung, skin, 
teeth, heart and eyes is essential for the investigation of the disease. Imaging methods play 
a major role in the diagnosis and segment of patients. FINAL CONSIDERATIONS: Tuberous 
Sclerosis is a rare disease, with a wide spectrum of clinical presentations, affecting multiple 
organs. Thus, the clinical-radiological evaluation of this condition is essential for the diagnosis 
and therapeutic approach of patients with it.
KEYWORDS: Tuberous sclerosis. Diagnosis. Radiology.

INTRODUÇÃO
A esclerose tuberosa (ET) é uma síndrome neurocutânea de origem genética, 

autossômica dominante, na qual ocorre mutação nos genes TSC1 e TSC2 (AZEVEDO, 
SIMÃO, 2015), que são supressores do crescimento celular. Sua mutação gera crescimento 
tumoral em vários órgãos, com destaque para cérebro, rins, coração, pulmões, retina e pele 
(FUSTES et al., 2018).

Apesar de o quadro clínico variar bastante, uma clínica clássica foi descrita, cunhada 
de “tríade de Vogt”: retardo mental, epilepsia e adenoma sebáceo. Este último, assim como 
as demais manifestações cutâneas da ET, está presente em quase todos os pacientes 
(MARANHÃO-FILHO, 2015). 

Os exames de imagem são essenciais para o diagnóstico e acompanhamento dos 
pacientes com ET (PENHA, 2017). No SNC é marcante o achado de tubérculos corticais, 
nódulos subependimários e astrocitoma de células gigantes na ressonância magnética 
(RM) (ABUD, et al., 2015). Nos pulmões, pode ocorrer linfangioleiomiomatose, que se 
manifesta como cistos múltiplos na tomografia computadorizada (TC); nos rins, surgem 
angiomiolipomas, também diagnosticáveis pela TC. O envolvimento cardíaco se dá por 
rabdomiomas, que são tumores benignos detectados geralmente na ultrassonografia (US) 
pré-natal (FRUDIT et al., 2019). 

O diagnóstico pode ser feito por teste genético ou critério clínico-radiológico, em 
que se contabiliza o achado de critérios maiores e menores; dentro destes estão muitas 
lesões identificáveis nos exames de imagem, reforçando mais uma vez sua importância 
na ET (MOTA, MACHADO, SEROLES, 2017; PENHA, 2017). O paciente tem de ser 
acompanhado por equipe multiprofissional, com médicos de várias especialidades, e 
avaliado periodicamente por exames de imagem (MOTA, MACHADO, SEROLES, 2017; 
PENHA, 2017).

Portanto, devido a multiplicidade de apresentações clínicas dessa doença e possível 
evolução para quadros graves, esse estudo tem como objetivo reunir informações sobre 
o diagnóstico clínico-radiológico da esclerose tuberosa, uma vez que esse conteúdo tem 
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grande relevância na conduta e acompanhamento desses pacientes a curto e longo prazo.

METODOLOGIA
O presente estudo consiste em uma revisão de literatura sistemática sobre a 

esclerose tuberosa, seu diagnóstico clínico e radiológico. Foram selecionados artigos dos 
bancos de dados da LILACS e SCIELO. A busca foi realizada durante o mês de março de 
2020, com o descritor: “esclerose tuberosa”. Foram considerados estudos publicados nos 
últimos cinco anos, nos idiomas português e inglês.

Foram encontrados 25 artigos dos quais foram lidos os títulos e resumos publicados. 
Como critérios de inclusão, foram considerados artigos originais, que abordassem o tema 
pesquisado e permitissem acesso integral ao conteúdo do estudo, sendo excluídos aqueles 
estudos que não obedeceram aos critérios de inclusão supracitados ou apareceram de 
forma repetida nas duas plataformas de pesquisa.

Após leitura criteriosa das publicações, 13 artigos não foram utilizados devido aos 
critérios de exclusão. Dessa forma, 12 artigos foram utilizados e analisados no presente 
estudo.

DISCUSSÃO
A Esclerose Tuberosa (ET) é uma síndrome que atinge ambos os sexos e todos 

os grupos étnicos (MOTA, MACHADO, SEROLES, 2017).  O distúrbio é raro com uma 
prevalência de 7-12 / 100.000 (PORTINHO et al., 2015). É uma doença autossômica 
dominante de transmissão hereditária (AZEVEDO, SIMÃO, 2015), mas mutações “de novo” 
são responsáveis por aproximadamente 80% dos casos (MOTA, MACHADO, SEROLES, 
2017).

A ET é um distúrbio de diferenciação e proliferação celular que afeta o cérebro, 
a pele, os rins, o coração, os olhos e outros órgãos (FUSTES et al., 2018). Esta doença 
tem uma expressão clínica muito variável quanto à idade de aparecimento e gravidade da 
doença (MOTA, MACHADO, SEROLES, 2017). Classicamente, esta doença é apresentada 
como uma tríade de características clínicas (tríade de Vogt): retardo mental, epilepsia e 
adenoma sebáceo (ABUD, et al., 2015).

Uma avaliação detalhada do cérebro, rim, pulmão, pele, dentes, coração e olhos é 
fundamental para a investigação da doença. Os métodos de imagem desempenham um 
papel primordial, pois auxiliam no diagnóstico, no desenvolvimento do plano terapêutico e 
no acompanhamento dos pacientes (PENHA, 2017). 

As manifestações cutâneas são os principais critérios de diagnóstico para CET 
(HAN, ZHENG, ZHENG, 2016).  A grande maioria dos pacientes tem uma ou mais lesões 
cutâneas características desta doença: maculas hipopigmentadas, que habitualmente têm 
uma forma elíptica; angiofibromas, tipicamente envolvendo a região malar bilateralmente e 
placas de Shagreen (MOTA, MACHADO, SEROLES, 2017).
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Figura 1: Arquivo de Anais Brasileiros de Dermatologia, Onychogryphosis in tuberous sclerosis 
complex: an unusual feature, 2016. Mostra pápulas extensas, lisas e coloridas, envolvendo 
a região malar em uma distribuição de borboletas (A); uma mácula hipomelanótica e várias 
placas com tamanho e formato variáveis (B); múltiplos tumores avermelhados fusiformes e 

vermiformes, periungueais, placa ungueal subjacente distorcida, deformada e prolongada (C-
F).

O envolvimento do sistema nervoso central da esclerose tuberosa é caracterizado 
por tubérculos corticais, nódulos subependimários e astrocitomas subependimários de 
células gigantes (ABUD, et al., 2015). O quadro neurológico inclui epilepsia, autismo, 
disfunção cognitiva e comportamental (FUSTES et al., 2018). 

Figura 2: Arquivo de Clinics, A pictorial review of 3 TESLA magnetic resonance imaging 
features, 2015. Mostra imagens axiais do FLAIR, tubérculos corticais (setas brancas) 

hiperintensos com uma faixa de intensidade de sinal anormal do córtex ao ventrículo lateral (A) 
e hamartoma subependimário múltiplo (setas verdes) com sinal hiperintenso (B).
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Figura 3: Arquivo de Arquivos de Neuro-psiquiatria, CNS and cutaneous involvement in 
tuberous sclerosis complex, 2015. Mostra uma placa de Shagreen localizada na região occipito-

cervical (A), vários angiofibromas faciais nas áreas centrofaciais (B); RM sagital ponderada 
em T1 (C) e Flair (D) mostram nódulos subependimários no ventrículo lateral, sugerindo 

astrocitoma subependimário de células gigantes à direita (setas) e tubérculos corticais (pontas 
de seta).

Dentre as manifestações pulmonares, a linfangioleiomiomatose (LAM) é um 
distúrbio raro que ocorre frequentemente em pacientes com ET. A característica marcante 
da LAM é a presença de cistos pulmonares difusos, bem circunscritos e de paredes finas, 
distribuídos uniformemente pelos pulmões. A hiperplasia multifocal focal de pneumócitos 
micronodulares é caracterizada na TC de alta resolução por múltiplos nódulos pulmonares 
não calcificados ou opacidades nodulares em vidro fosco com tamanho variando de 2 mm 
a 1 cm, espalhadas difusamente pelo pulmão (RANKE et al., 2017).

Figura 4: Arquivo de Radiologia Brasileira, Imaging of tuberous sclerosis complex: a pictorial 
review, 2017. Mostra TC com numerosos cistos bilaterais de paredes finas de tamanho variável, 

compatíveis com linfangioleiomiomatose, em corte axial (A, B) e coronal (C).
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Manifestações vasculares são frequentemente extracraniais, mas aneurismas 
intracranianos foram descritos (PORTINHO et al., 2015). Existe uma anormalidade 
na formação do tecido conjuntivo com perda de fibras elásticas e de acúmulo de 
mucopolissacarídeos, sem componente inflamatório, o que pode causar as manifestações 
vasculares, entre elas, o aneurisma de aorta (GEIGER, CANTADOR, GUILLAUMON, 2019).

Figura 5: Arquivos de Jornal Vascular Brasileiro, Aneurisma de aorta torácica em paciente com 
esclerose tuberosa, 2019. Mostra aneurisma sacular torácico.

No acometimento renal, os angiomiolipomas renais são encontrados em 70 a 80% 
dos pacientes. A TC permite o diagnóstico de angiomiolipoma renal, demonstrando a 
presença de gordura intratumoral. O carcinoma de células renais é uma manifestação rara 
nesses pacientes, no entanto, é maior do que na população em geral (RANKE et al., 2017).

Figura 6: Arquivo de Radiologia Brasileira, Imaging of tuberous sclerosis complex: a pictorial 
review, 2017. Mostra TC em corte axial contrastada com um tumor heterogêneo grande, de alta 

atenuação, com um aneurisma no rim direito (seta) e um pequeno angiomiolipoma pobre em 
lipídios no rim esquerdo (ponta de seta).
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Figura 7: Arquivo de Radiologia Brasileira, Imaging of tuberous sclerosis complex: a pictorial 
review, 2017. Mostra TC em corte axial com múltiplos tumores ricos em gordura nos rins.

Os rabdomiomas cardíacos são a manifestação cardiovascular mais comum.  É um 
tumor benigno e assintomático, mas podem produzir um efeito de massa e alterar o fluxo 
sanguíneo. O rabdomioma pode ser detectado na ultrassonografia pré-natal de 20 a 30 
semanas e a regressão geralmente ocorre nos primeiros três anos de vida (FRUDIT et al., 
2019).

Figura 8: Arquivo de Autopsy & Case Reports, Multiple cardiac rhabdomyomas in tuberous 
sclerosis complex: case report and review of the literature, 2019. Mostra múltiplos rabdomiomas 

cardíacos (pontas de seta) em face anterior (A), ventrículo direito (B) e ventrículo esquerdo, 
com obstrução subaórtica (C).

O diagnóstico de ET baseia-se em critérios clínicos e/ou testes genéticos (MOTA, 
MACHADO, SEROLES, 2017). O quadro clínico possui 11 aspectos maiores (dermatológico 
e odontológico; oftalmológico; estrutural e cerebral, tuberosidades e tumores; epilepsia; 
desordens neuropsiquiátricas; cardiológico; pneumológico; nefrológico; endocrinológico; 
gastroenterológico; cuidado integral) e seis aspectos menores (lesões em confete; furos 
(pits) dentais; fibromas gengivais; cistos ósseos; mancha acrômica retinal; pólipo retal 
hamartomatoso) (MARANHÃO-FILHO, 2015). O diagnóstico definitivo de ET é feito na 
presença de dois critérios maiores ou um maior e dois menores. O diagnóstico é provável 
na presença de um critério maior e um menor (MOTA, MACHADO, SEROLES, 2017).
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CONSIDERAÇÕES FINAIS
A esclerose tuberosa é uma doença hereditária rara e se caracteriza por ser uma 

síndrome neurocutânea com um amplo espectro de sintomas, que afeta diversos órgãos.  
Assim, por envolver diversos sistemas simultaneamente, a ET se torna uma condição de 
difícil abordagem e gerenciamento. 

Por isso, a avaliação clínico-radiológica se torna essencial, uma vez que é capaz de 
auxiliar no diagnóstico, no desenvolvimento de uma conduta terapêutica, além de ser um 
parâmetro orientador no acompanhamento desses pacientes. 
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