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Desenvolvimento visual

RN Pisca em resposta a luz
1m Prefere objetos coloridos até 90cm
2-4m Desvio ocular € comum, segue objetos
5-8m Nocao de profundidade, reconhece os pais
9-12m Cor do olho definitiva, nocdo de distancia (pegam objetos)




O que é Esclerose Tuberosa?

e Facomatose rara
e AutossdOmica dominante
e Incidéncia: 1 em 5.800 a 20.000 nascidos vivos

Mutacdes nos genes TSC1 (hamartina) e TSC2 (tuberina) >

alteracao na diferenciacao e proliferacao celular >

formacao de hamartomas




Perda da funcéao

. TSC1 (9q34)
Varlante Tg(C9 (16¢13.3)
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\/ Everolimus

Proliferacao celular
Crescimento celular

Oncogene
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Complexo Esclerose Tuberosa (CET)

Encéfalo: Hamartoma de retina
Epilepsia Mancha acrémica de retina
Tubérculos corticais

Astrocitoma subependimario

de células gigantes
T Fibromas orais
Neuropsicologico: w Hiperplasia gengival
Deficiéncia intelectual Hipoplasia do esmalte
Autismo

Ansiedade depressao
Transtorno de déficit de
atencgao e hiperatividade

Linfangioleiomiomatose
Angiomiolipomas 7/

Angiofiobromas faciais
Fibromas periungueais
Maculas hipomelandticas

Placa de Shagreen
Lesdes em confete
B, Rabdomioma
Angiomiolipomas
Carcinoma renal
Cistos

Cistos 6sseos
Lesdes 6sseas esclerdticas












Hamartomas Retinianos

* LesOes benignas mais comuns
* Camada de fibras nervosas (polo posterior)

* Geralmente assintomaticos, mas podem causar perda visual se
afetarem a macula

* Presentes em aproximadamente 50% dos pacientes — bilateral 25%

























MAIORES
Maculas hipocrémicas
>3 Angiofibromas
>2 Fibromas ungueais
Manchas em shagreen

Y Multiplos hamartomas retinianos

Diplasias corticais

Nédulos subependimarios
Astrocitoma subependimario

Rabdomioma cardiaco
Linfangioleiomiomatose

>2 Angiomiolipomas

MENORES
LesOes cutaneas “em confete”
>3 Fossetas no esmalte dentario
>2 fibromas intraorais

* Manchas acrémicas retinianas

Multiplos cistos renais

Hamartomas nao renais

*Ou teste genético
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Conclusao

e A esclerose tuberosa pode afetar a visao principalmente por
hamartomas retinianos

e Embora muitas lesdes sejam assintomaticas, algumas podem
comprometer a visao

e Acompanhamento oftalmologico regular é essencial




Obrigada.

anabarbaraurzedo@outlook.com
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