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Caso Electroencefalográfi co

Criança do sexo masculino, com 4 
anos de idade, acompanhada na consul-
ta de Neurologia Pediátrica desde o perí-
odo neonatal por diagnóstico pré-natal de 
esclerose tuberosa (ET).                       

Trata-se de um segundo fi lho de um 
casal saudável, não consanguíneo, sem 
história familiar de doenças neurológicas.

Durante a gravidez, não houve regis-
to de intercorrências até às 25 semanas, 
altura em que a segunda ecografi a obs-
tétrica revelou uma massa no ventrículo 
cardíaco esquerdo. O ecocardiograma fe-
tal confi rmou a presença de duas massas 
sólidas, hiperecogénicas, arredondadas e 
bem delimitadas, compatíveis com prová-
veis rabdomiomas (fi gura 1). Este achado 
motivou a realização de ressonância mag-

nética (RM) cerebral fetal, que evidenciou 
a presença de nódulos subependimários e 
tuberomas subcorticais (fi gura 2).

Nasceu de parto eutócico às 40 
semanas de gestação, com Índice de 
Apgar 9/10, somatometria adequada 
à idade gestacional e exame objectivo 
sem alterações.

Durante os primeiros meses de vida, 
surgiram múltiplas manchas cutâneas hi-
popigmentadas, em número progressiva-
mente maior. Verifi cou-se diminuição pro-
gressiva da dimensão dos rabdomiomas, 
em controlos ecocardiográfi cos seriados 
realizados na consulta de Cardiologia 
Pediátrica.

Repetiu RM cerebral com três me-
ses de idade, mantendo as mesmas al-

terações descritas no período pré-natal 
(tuberomas subependimários e subcor-
tical frontal direito e provável displasia 
transmântica).

Aos cinco meses começou a apre-
sentar episódios, a maioria ao acordar, de 
contracção da cabeça e tronco e fl exão 
e adução dos membros, com duração 
aproximada de um segundo. Ocorriam 
em salvas, com intensidade crescente e 
depois gradualmente menor.

Qual o seu diagnóstico?

Que exame(s) complementar(es) 
solicitava?
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DIAGNÓSTICO
Espasmos epilépticos
Fez vídeo-EEG, que mostrou um tra-

çado muito desorganizado, com inscrição 
de ondas lentas amplas e pontas multifo-
cais, sendo estas mais frequentes no sono, 
em que adquiriam um carácter generaliza-
do e síncrono, com trechos de atenuação 
da amplitude (surto-supressão). Não foi 
possível o registo de crises durante o exa-
me. Estas alterações do electroencefalo-
grama (EEG) intercrítico consideram-se 
uma variante de hipsarritmia(1).

A tríade de espasmos epilépticos 
(EE), paragem ou regressão do desen-
volvimento psicomotor e padrão hipsar-
rítmico no EEG constituem o clássico 
sindroma de West.

No caso específi co da ET, o trata-
mento de eleição é a vigabatrina. Neste 
doente os EE cessaram com uma dose 
de cerca de 100 mg/kg/dia.

O estudo genético confi rmou a pre-
sença de uma mutação de novo no gene 
TSC2. 

A criança tem actualmente 4 anos, 
apresentando um atraso moderado a gra-
ve, sobretudo da linguagem, com pertur-
bação do espectro autista e epilepsia focal 
parcialmente controlada com lamotrigina.

DIAGNÓSTICO
A esclerose tuberosa (ET) é uma 

doença genética multissistémica, carac-
terizada pela existência de hamartomas 
que envolvem diferentes órgãos, particu-
larmente o cérebro, olhos, coração, pul-
mões, fígado, rins e pele. A transmissão 
é autossómica dominante, mas apenas 
um terço dos casos é familiar. Na maioria 
das situações, os casos derivam de mu-
tações de novo ou mosaicismos(2).

Esta patologia é causada por muta-
ções que inactivam 2 genes: o gene TSC1 
(locus 9q34, codifi ca para hamartina) ou o 
gene TSC2 (locus 16q13, codifi ca para tu-
berina). Há evidências que o heterodímero 
formado pela hamartina-tuberina funciona 
como inibidor do ciclo celular, pelo que a 
sua supressão permitirá um crescimento 
mais acelerado e desorganizado das célu-
las, originando os tumores benignos(2,3).

A epilepsia é o sintoma de apresenta-
ção neurológica mais frequente (80-90%), na 
maioria dos casos nos dois primeiros anos 
de vida, sendo os espasmos infantis o tipo 
de crises mais comum (30-60%) na altura 
em que se faz o diagnóstico(2,3). Até 95% dos 
doentes com ET que apresentam espasmos 
epilépticos respondem favoravelmente à 
vigabatrina. Este facto poderá justifi car-se 
pela diminuição, nesta doença, da inibição 
neuronal, secundária a alterações molecula-
res dos receptores gabaérgicos nas células 
gigantes e nos neurónios displásicos(3).

Existe uma associação entre a epi-
lepsia de aparecimento precoce e con-
trolo mais difícil com um atraso cognitivo 
mais marcado(4). Por essa razão, justifi -
ca-se uma vigilância atenta e um elevado 
índice de suspeição clínica, de forma a 
iniciar precocemente o tratamento.

A expressão fenotípica da doença é 
muito variável. Alguns estudos sugerem 
que a mutação no gene TSC2 produz um 
fenótipo mais grave, com maior frequên-
cia de crises epilépticas e atraso mental, 
bem como maior envolvimento renal e 
angiofi bromas faciais mais graves(3).

O acompanhamento destes doen-
tes deve ser assegurado por uma equipa 
multidisciplinar, sugerindo-se um controlo 
imagiológico por RM cerebral e ecografi a 
renal a cada 1-3 anos(3).

EEG CASE REPORT

ABSTRACT
We present the case of a boy with 

in utero diagnosis of tuberous sclerosis 
(TS), suspected by the fi nding of cardiac 
rabdomyomas and confi rmed by fetal 
brain MRI with typical subependymal 
nodules and sucortical tubers.

We emphasise that epileptic spasms 
are very frequent and usually the present-
ing seizures is TS, as occurred in our pa-
tient. Electroencephalogram revealed an 
atypical hypsarrythmia, and the patient 
responded to vigabatrin.

The need to be aware of this epileptic 
encephalopathy in TS and the importance 
of an early treatment are underlined.
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