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A premeéncia e interesse do caso prende-se com o facto de, além de ser uma doenca rara, de
prevaléncia reduzida em Portugal, se tratar de uma doenca que exige uma delicada e
laboriosa abordagem multi-disciplinar.

A presente comunicagio expde os casos de duas pacientes, irmas, com o diagnéstico de
ESCLEROSE TUBEROSA (ET)

MMJR130A.e MMJR2 27 A. deidade.

Pai faleceu com INSUFICIENCIA RENAL

MMJR1 com filha de 13 A. sem manifestagido da doenca.

MMJR1 e MMJR2 com:

-Exuberantes ADENOMAS SEBACEOS FACIAIS de distribuigao caracteristica;

- ANGIOMIOLIPOMAS (AML) RENAIS BILATERAIS;

- LINFANGIOLEIOMIOMATOSE PULMONAR BILATERAL;

- TUBEROMAS CEREBRAIS;

- Auséncia de QUISTOS RENAIS;

- Auséncia de ATRASO MENTAL;

- Auséncia de CONVULSOES EPILEPTICAS.

MM]JR1: submetida a Nefrectomia Radical Esquerda por grande lesdo renal com caracte-
risticas imagiol6gicas de Carcinoma Renal, revelando o exame histolégico da pega cirtdrgica,
tratar-se de AML Gigante. Apresenta igualmente multiplas imagens escleréticas em pratica-
mente todas as pegas 6sseas abrangidas na TAC abdémino- pélvica.

Em ambos os casos, os pardmetros laboratoriais dentro da normalidade.

Sem HTA

Embora 50 a 70% dos casos de ET sejam atribuiveis a mutagoes genéticas, é conhecida a sua
forma familiar, herdada geneticamente de forma autossémica dominante, sendo o nosso
caso exemplo disso.

Pretende-se, através do presente trabalho tornar a descrigcao da nossa experiéncia uma pega
de informagao potencialmente proficua, ao ser compartilhada e discutida entre colegas.
Serao abordadas as medidas tomadas na fase de diagndstico, as dividas ou dificuldades
perante as diferentes decisoes terapéuticas multi-disciplinares, assim como os métodos elei-
tos para arealizacao de um “follow-up” adequado.
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