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APRESENTAÇÃO

A obra “Políticas e Serviços de Saúde” compila 84 trabalhos técnicos e científicos 
originais produzidos por acadêmicos, docentes e pesquisadores de diversas Instituições de 
Ensino no Brasil; os textos – que abrangem diversas metodologias de pesquisa – refletem 
o caráter plural e multidisciplinar desta temática trazendo ao leitor não só o panorama 
atual das políticas públicas de saúde, mas também como os aspectos biopsicossociais e 
ambientais característicos de nosso país permeiam este cenário.

Este E-Book foi dividido em quatro volumes que abordam, cada qual, fatores os 
intrínsecos ligados à política e serviços no âmbito da saúde no Brasil, respectivamente: 
“Clínica em Saúde”, que traz majoritariamente revisões e estudos de caso no intuito de 
fornecer novas possibilidades terapêuticas; “Diversidade Social” que tem como foco 
as ações práticas da comunidade científica no contexto da atuação profissional em 
coletividades; “Educação em Saúde”, volume que apresenta, discute e/ou propõe opções 
inclusivas para o ensino de saúde em ambiente comunitário, hospitalar e escolar; e, por fim, 
“Epidemiologia & Saúde” que compila estudos, em sua maioria observacionais, com foco 
na análise da transmissão de doenças comuns no cenário nacional ou ainda investigam 
novas abordagens para o estudo do tema.

Agradecendo o empenho dos autores na construção dessa obra, explicita-se o 
desejo de que esta leitura contribua para a ampliação do conhecimento científico das 
políticas públicas nacionais em saúde e também que possa contribuir para novos estudos.

Boa leitura!

Luis Henrique Almeida Castro
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RESUMO: Relatar o caso de um paciente 
com diagnóstico de Esclerose Tuberosa (ET) 
no período neonatal, antes e após o uso do 

Everolimus, no tratamento clínico de astrocitoma 
subependimário de células gigantes (SEGA), 
com controle evolutivo por meio de Ressonância 
Magnética (RM). Paciente do sexo masculino, 
seis  anos de idade, em acompanhamento 
desde o nascimento com diagnóstico de ET. 
Antecedentes pessoais: Parto cesárea 36 
semanas gestacionais. Ficou internado para 
realização de ecocardiograma, que mostrou lesão 
compatível com rabdiomioma cardíaco e RM 
encefálica evidenciando túberes corticais e lesão 
expansiva compatível com SEGA no ventrículo 
lateral esquerdo. Complexo de esclerose é um 
distúrbio genético raro resultante em tumores 
benignos em vários órgãos (hamartomas), 
causado por mutações nos genes TSC1 ou TSC2, 
determinando hiperativação da via rapamicina 
em mamíferos (mTOR). Sinais e sintomas: 
Manifestações neurológicas como epilepsia, 
deficiência intelectual de graus variáveis, sinais 
de hipertensão intracraniana associados SEGA, 
alterações renais (hipertensão arterial renal) 
devido a presença de angomiolipomas, arritmias 
cardíacas (rabdomioma cardíaco), além de 
alterações cutâneas como manchas hipocrômicas 
e angiofibromas em face. Os SEGAs são tumores 
benignos de crescimento lento, associados a ET 
e se desenvolvem em 5-20% dos pacientes, 
geralmente durante a infância e adolescência. 
Podem ser solitários ou múltiplos e geralmente 
se formam nos ventrículos próximos ao forame 
de Monro. Cirurgia é o tratamento padrão, porém, 
devido à sua localização profunda, podem ser 
difíceis ou impossíveis de ressecar, levando a 
complicações que muitas vezes contra-indicam a 
cirurgia. O risco de mortalidade ou complicações 
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pós-operatórias graves e permanentes aumenta em paralelo com a dificuldade da cirurgia. 
O tratamento clínico inclui inibidores de mTOR (Everolimus), assim como o tratamento 
recomendado para os SEGAs em crescimento e assintomáticos. O controle evolutivo das 
lesões por meio de RM encefálica seriada mostrou redução marcada no tamanho do SEGA e 
do tamanho e quantidade de túberes corticais. 
PALAVRAS-CHAVE: Esclerose Tuberosa; Astrocitoma Subependimário; Everolimus.

SUBEPENDYMAL GIANT CELL ASTROCYTOMA (SEGAS) IN A PATIENT WITH 
TUBEROUS SCLEROSIS: FOLLOW-UP WITH NEUROIMAGING EXAMINATION 

AFTER USE OF EVEROLIMUS
ABSTRACT: Report the case of a patient diagnosed with Tuberous Sclerosis (ET) in the 
neonatal period, before and after the use of Everolimus, in the clinical treatment of giant cell 
subependymal astrocytoma (SEGA) with evolutionary control by Magnetic Resonance Imaging 
(MRI). Six-year-old male patient was followed up from birth with a diagnosis of ET. Personal 
history: Cesarean section 36 gestational weeks. He was admitted for echocardiography, 
which showed a lesion compatible with cardiac rhabdomyoma, and brain MRI, showing 
lesions with the appearance of cortical tubers and a large expansile lesion, compatible with 
SEGA involving the left lateral ventricle. Sclerosis complex is a rare genetic disorder that 
results in benign tumors in various organs (hamartomas) caused by mutations in the TSC1 or 
TSC2 genes, leading to mammalian rapamycin pathway target (mTOR) overactivation. Signs 
and symptoms: Neurological manifestations such as epilepsy, varying degrees of intellectual 
disability, signs of intracranial hypertension associated with SEGA, renal abnormalities (renal 
arterial hypertension) due to the presence of angomyolipomas, cardiac arrhythmias (cardiac 
rhabdomyoma), as well as cutaneous changes such as hypochromic spots and angiofibromas 
on the face. SEGAs are benign, slow-growing tumors, associated with ET, and develop in 
5-20% of patients, usually during childhood and adolescence. They can be solitary or 
multiple and usually form within the ventricles near Monro’s foramen. Surgery is the standard 
treatment for SEGAs, however, due to their deep location they may be difficult or impossible 
to resect, leading to complications that often contraindicate surgery. The risk of mortality or 
severe and permanent postoperative complications increases in parallel with the difficulty of 
surgery. Clinical treatment includes mTOR inhibitors (especially Everolimus) as well as the 
recommended treatment for growing and asymptomatic SEGAs. The evolutionary control of 
lesions by serial brain MRI showed a marked reduction in SEGA’s size and size and amount 
of cortical tubers.
KEYWORDS: Tuberous sclerosis; Subependymal Astrocytoma; Everolimus.

1 |  OBJETIVOS
Relatar o caso de um paciente de seis anos de idade, com diagnóstico de Esclerose 

Tuberosa (ET) no período neonatal, antes e após o uso do Everolimus, no tratamento clínico 
de Astrocitoma Subependimário de Células Gigantes (SEGA), com controle evolutivo por 
meio de Ressonância Magnética (RM). 
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2 |  HISTÓRIA CLÍNICA
Paciente do sexo masculino, com seis anos de idade, em acompanhamento desde 

o nascimento com diagnóstico de Complexo Esclerose Tuberosa.
Antecedentes pessoais: Gestação sem intercorrências, nasceu de parto cesárea 

com 36 semanas. Peso e APGAR ao nascimento adequados. 
Exame físico: Manchas hipocrômicas de tamanhos variados esparsas pelo tronco e 

membros. Exame neurológico de admissão sem alterações. 
Ficou internado para realização de Ecocardiograma evidenciando lesão compatível 

com rabdomioma cardíaco, e RM encefálica evidenciando lesões com aspecto de túberes 
corticais e grande lesão expansiva compatível com SEGA/ASCG localizada no forâmen de 
Monro à esquerda. 

Foi solicitada avaliação pela equipe de neurocirurgia, que contra-indicou o 
procedimento cirúrgico devido à profundidade e tamanho da lesão.

Após discussão do caso e revisão da literatura, optou-se pelo tratamento clínico 
com EVEROLIMUS, sendo iniciado no segundo dia de vida, fazendo uso contínuo e diário 
desde então. 

O controle evolutivo das lesões por meio de RM encefálica seriada mostrou redução 
no tamanho do Astrocitoma subependimário de células gigantes (ASCG ou SEGA).

O quadro permanece inalterado em relação às dimensões da lesão tumoral há 6 
anos.

O tratamento com EVEROLIMUS melhorou seu prognóstico do ponto de vista 
neurológico, pois, mesmo com os resultados da neuroimagem evidenciando grande 
quantidade de túberes corticais, o paciente permanece sem crises epiléticas e com atraso 
leve no desenvolvimento neuropsicomotor.
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FIGURAS 1 e 2 - Ressonância magnética encefálica realizada pré-tratamento, nas sequências 
axiais Flair e T1 MTC após injeção endovenosa de contraste paragmanético, evidenciando 

lesão expansiva hiperintensa em Flair, com realce pelo meio de contraste, localizada no 
forâmen de Monro à esquerda.

FIGURA 3 - Ressonância magnética encefálica realizada pré-tratamento, em sequência sagital 
T1 após a administração endovenosa do meio de contraste paramagnético.
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FIGURAS 4 e 5 - Ressonância magnética encefálica realizada após o tratamento clínico com 
EVEROLIMUS, nas sequências T2 e T1 após a administração EV do contraste paramagnético, 
evidenciando redução significativa nas dimensões da lesão expansiva em comparação com o 

exame anterior.

FIGURAS 6 e 7 - Ressonância magnética encefálica realizada após o tratamento clínico com 
EVEROLIMUS, nas sequências axiais Flair, evidenciando redução significativa nas dimensões 

da lesão expansiva em comparação com o exame anterior.

3 |  DEFINIÇÃO E EPIDEMIOLOGIA
Complexo esclerose tuberosa (CET), também conhecido como  síndrome de 

Bourneville-Pringle, é um distúrbio neurocutâneo (facomatose) genético raro que resulta 
em tumores benignos em vários órgãos (hamartomas), causado por mutações nos genes 
TSC1 ou TSC2, determinando hiperativação do alvo da via da rapamicina em mamíferos 
(mTOR). 
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Epidemiologia: 1: 6000 - 12.000, sendo a maioria esporádica. 
Os Astrocitomas Subependimários de Células Gigantes (SEGAs) são tumores 

benignos e de crescimento lento, quase exclusivamente associados à Esclerose Tuberosa 
e se desenvolvem em 5-20% dos pacientes, geralmente durante a infância e adolescência.

4 |  ESTADIAMENTO, GRADUAÇÃO E CLASSIFICAÇÃO
Grau I da OMS

Figura 8 – Tabela de classificação dos tumores do sistema nervoso central da OMS.

5 |  QUADRO CLÍNICO
Sinais e sintomas: Manifestações neurológicas como epilepsia, deficiência 

intelectual de graus variáveis, sinais de hipertensão intracraniana associados Astrocitomas 
Subependimários de Células Gigantes (SEGAs), alterações renais (hipertensão arterial 
renal) devido a presença de angiomiolipomas, arritmias cardíacas (rabdomioma cardíaco), 
além de alterações cutâneas como manchas hipocrômicas e angiofibromas em face.

Tríade de Vogt:
- crises convulsivas (80-90%)
- retardo mental (50-80%)



 
Políticas e Serviços de Saúde Capítulo 5 43

- angiofibromas faciais (90%)
As manifestações radiográficas mais comuns são:
-Tubérculos corticais ou subependimários e anormalidades da substância branca;
-Angiomiolipomas renais;
-Rabdomioma(s) cardíaco(s).
Os Astrocitomas Subependimários de Células Gigantes (SEGAs) podem ser 

solitários ou múltiplos e geralmente se formam dentro dos ventrículos próximos ao forame 
de Monro. Geralmente são assintomáticos, mas quando sintomáticos, podem ser resultado 
de hidrocefalia obstrutiva devido ao efeito de massa ao redor do sistema ventricular no 
nível do forame interventricular (de Monro).

6 |  DIAGNÓSTICO
A tríade completa é vista apenas em uma minoria de pacientes (aproximandamente 

30%). Portanto, critérios de diagnóstico foram desenvolvidos para auxiliar o diagnóstico de 
esclerose tuberosa.

Critérios diagnósticos: 2 maiores ou 1 maior + 2 menores
-Maior: Angiofibroma facial/placa na testa, fibroma sub/periungueal, ≥ 3 máculas 

hipomelanóticas, manchas shagreen, múltiplos hamartomas retinianos nodulares, túberes 
corticais, nódulos subependimários (NSE), Astrocitoma de células gigantes (ASCG ou 
SEGAs), rabdomioma cardíaco, linfangioleiomiomatose, angiomiolipoma renal;

-Menor: covas no esmalte dental, pólipos retais hamartomatosos, cistos ósseos, 
linhas de migração radial da substância branca cerebral (>3 = sinal maior), fibromas 
gengivais, hamartoma não renal, mancha retiniana acrômica, lesões em confete da pele, 
múltiplos cistos renais.

7 |  CARACTERÍSTICAS RADIOLÓGICAS - ASCG
-Melhor indício diagnóstico: Massa crescendo, com realce, no forame de Monro em 

um paciente com CET. Outros achados do CET: Túberes corticais, nódulos subependimais.
-Localização: Quase sempre próximo ao forame de Monro.
-Tamanho: Variável, crescimento lento. Geralmente presente quando atinge 2-3 cm, 

causando hidrocefalia obstrutiva.
-Morfologia: Bem-delimitado, geralmente lobulado, margens em forma de folha de 

palmeira.

Tomografia Computadorizada
TC sem contraste: Hipo a isodenso, heterogêneo, calcificações variáveis, hidrocefalia
TC com contraste: Heterogêneo, realce intenso, presença de crescimento de 

intervalo sugere ASCG, inicialmente o tumor é tipicamente > 1cm.

https://radiopaedia.org/articles/obstructive-hydrocephalus?lang=us
https://radiopaedia.org/articles/interventricular-foramen-of-monro-1?lang=us
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Perfusão por TC: Pode ser moderadamente hipervascular.

Ressonância Magnética
T1: Hipo à isointenso à substância cinzenta, calcificações (hiper à hipointenso)
T2: Heterogêneo, iso à hiperintenso à substância cinzenta. Focos de calcificações 

hipointensos. Hidrocefalia.
DP/Intermediário: Hiperintenso
FLAIR: Heterogeneamente hiperintenso; Edema intersticial periventricular pela 

obstrução ventricular.
T2* GRE: Hipossinal pelas calcificações
DWI: Os valores do coeficiente de difusão aparente são menores que nos 

hamartomas parenquimatosos da esclerose tuberosa.
T1 C + (Gd): Realce robusto (somente pelo realce não é possível diferenciar do 

hamartoma), massa no forame de Monro crescendo e realçando > 1,2 cm sugere ASCG.
ERM: Diminuição menor que o esperado no N-acetilaspartato (NAA) devido a algum 

elemento neuronal presente nesta neoplasia glial primária.

8 |  DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL
No contexto clínico da esclerose tuberosa conhecida, a aparência é praticamente 

patognomônica, e o principal diagnóstico diferencial está entre um nódulo subependimário 
e o Astrocitoma de Células Gigantes. O acompanhamento seriado por métodos de imagem 
é fundamental neste caso, pois o crescimento implica em ASCG.

Outros diagnósticos diferenciais incluem tumores que podem ocupar os ventrículos 
laterais, próximos ao Forame de Monro, como tumor do plexo coróide (papiloma e 
carcinoma), astrocitoma, subependimoma e neurocitoma central, a saber:

TUMORES DO PLEXO CORÓIDE ASTROCITOMA

Papiloma do plexo coróide (PPC)
- Carcinoma do plexo coróide (CPC)
Realce vívido
Disseminação pelo LCS
Invasão parenquimatosa e edema 
peritumoral com carcinoma do plexo 
coróide

- Origem: Fórnices do septo pelúcido ou 
gânglios basais mediais
- Neoplasia pediátrica intra-axial comum
- Realce variável, raramente calcifica

SUBEPENDIMOMA NEUROCITOMA CENTRAL

- Tumor de adultos de meia-idade, idosos
- 4° ventrículo inferior/ corno frontal do 
ventrículo lateral

- Bem-definido, vascularização variável, 
massa lobulada
- Corpo do ventrículo lateral > forame de 
Monro ou septo pelúcido
- Necrose, formações císticas são comuns
- Visto em adultos jovens

Tabela 1 – Principais diagnósticos diferenciais
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9 |  CHECKLIST DO DIAGNÓSTICO
- As sequências FLAIR e T1 MTC são as mais sensíveis para o diagnóstico;
- T1 prontamente documenta anormalidades precoces da substância branca 

(maturação pré-mielina);
- NSE diferencia-se do ASCG baseado no tamanho: 
  - NSE < 1,3 cm
  - ASCG > 1,3 cm
- Considere ASCG em pacientes com esclerose tuberosa com piora de convulsões 

e/ou sintomas de obstrução ventricular. Observa-se massa intraventricular crescendo, 
realçando próximo ao forame de Monro em um paciente com CET. Pode cursar com 
hemorragia intraventricular.

10 |  TRATAMENTO
O tratamento será ditado por manifestações individuais (por exemplo , astrocitomas 

subependimários de células gigantes ou hemorragia retroperitoneal por angiomiolipoma 
renal).

Sugere-se estudo por Ressonância Magnética de vigilância a cada 1-3 anos durante 
a infância/adolescência.

O tratamento das convulsões é essencial, espasmos infantis respondem bem à 
vigabatrina, e dependendo do grau de deficiência intelectual, cuidados de suporte podem 
ser necessários.  

A cirurgia é o tratamento padrão para os SEGAs. No entanto, devido à sua localização 
profunda podem ser difíceis ou impossíveis de ressecar, levando a complicações que 
muitas vezes contra-indicam a cirurgia.

O tratamento clínico atual do CET inclui inibidores de mTOR (em especial o 
Everolimus), assim como o tratamento recomendado para os SEGAs em crescimento e 
assintomáticos.

11 |  PROGNÓSTICO
Aproximadamente 40% dos pacientes morrem aos 35 anos de idade devido a 

complicações de uma ou mais das manifestações da Esclerose Tuberosa.
Quanto à cirurgia para tratamento dos SEGAs, o risco de mortalidade ou 

complicações pós-operatórias graves e permanentes aumenta em paralelo com a 
dificuldade da cirurgia. 

https://radiopaedia.org/articles/subependymal-giant-cell-astrocytoma?lang=us
https://radiopaedia.org/articles/subependymal-giant-cell-astrocytoma?lang=us
https://radiopaedia.org/articles/retroperitoneal-haemorrhage?lang=us
https://radiopaedia.org/articles/renal-angiomyolipoma?lang=us
https://radiopaedia.org/articles/renal-angiomyolipoma?lang=us
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12 |  CONCLUSÃO
O controle evolutivo das lesões por meio de RM encefálica seriada mostrou 

redução marcada no tamanho do SEGAs e do tamanho e quantidade de túberes corticais. 
O uso de neuroimagem seriada, no caso, a RM, para controle das lesões relacionadas a 
ET é essencial. 
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