Sindrome de Sturge — Weber -

Os sindromes raros também existem
Sturge-Eeber sindrome — The rare syndrome also exist

A sindrome de Sturge-Weber (SSW) também conhecido por angio-
matose encefalotrigeminal € uma entidade rara com uma incidéncia
de cerca de um caso por 50’000 individuos'. Caracteriza-se por al-
teragdes neurocutaneas, angiomas que envolvem as leptomeninges
e a pele da face, habitualmente na distribuicdo oftalmica e maxilar
do nervo trigémio, sendo descritas como “manchas em vinho do
porto”, e glaucoma?. O diagndstico é quase invariavelmente estabe-
lecido ao nascimento ou durante a infancia, mas ao longo da vida
dos doentes diversas complicagdes podem surgir®.

As imagens s&o de um homem de 44 anos sem seguimento médico
regular, dependente nas atividades de vida didria, com antecedentes
pessoais conhecidos de diminuicdo da acuidade visual, epilepsia e
défice mental desde a infancia. Medicado habitualmente com &cido
valpraico 500 mg 2bid, topiramato 10mg id, zonisamida 300mg id.
Recorreu ao servico de urgéncia por crises convulsivas tonico-
clénicas generalizadas quase didrias desde ha 1 més. Ao exame
fisico 0 doente apresentava-se pouco colaborante mas hemodi-
namicamente estavel. Ao nivel da cabeca eram evidentes diversas
alteracOes: macrocefalia, hipertrofia dos tecidos moles da face com
manchas em vinho do porto exuberantes bilaterais com distribuigdo
oftalimica, maxilar e mandibular do nervo trigémio, e hemangiomas
conjuntivais bilaterais (Fig. 1). Ao exame neuroldgico apresentava
hemiparesia esquerda grau 3/5 em ambos 0s membros. Realizou
tomografia computorizada cranio-encefalica que mostrou atrofia do
hemisfério encefalico direito com calcificagdo cortical de configu-
racao giriforme de predominio frontal e occipital € maior volume do
plexo coroide do ventriculo lateral direito (Fig.2), aspetos descritos
na literatura como caracteristicos de SSW*. Analiticamente sem al-
teracdes nomeadamente da funcdo tiroideia. O doente foi observado
por oftalmologia tendo sido diagnosticado glaucoma bilateral com
perda visual acentuada.

Trata-se entdo de um caso de sindrome de Sturge-Webertipo | (an-
giomas da face e das leptomeninges e glaucoma) segundo a The
Roach Scale, que por falta de seguimento médico apresentava as di-
versas complicacbes da sindrome ndo controladas, convulsées fre-
quentes, perda visual acentuada, historia de episddios semelhantes
a AVC com hemiparésia sequelar, cefaleias, défice cognitivo e isola-
mento social. Apesar da forma de apresentagéo grave com sintomas
desde a infancia o diagnéstico foi estabelecido numa idade muito
pouco comum. A sindrome de Sturge-Weber € uma entidade a ter
presente no diagnostico diferencial das manchas vinho do porto e
das crises convulsivas. O diagndstico precoce e 0 seguimento/vigi-
lancia médica apertada sdo as unicas formas de melhorar o prog-
nostico sombrio das manifestagées e complicagées desta sindrome
que sdo verdadeiramente limitadoras de autonomia no quotidiano.
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Fig. 1. Fotografia da face do doente. Evidente hipertrofia dos tecidos moles
da face com manchas em vinho do porto bilaterais exuberantes a nivel da
distribui¢do oftalmica, maxilar e mandibular do nervo trigémio.

Fig. 2. TC cranio-encefalico. Atrofia do hemisfério encefalico direito com
calcificagdo cortical de configuragdo giriforme. Aumento do volume do plexo
coroide do ventriculo lateral direito. Didsquise cerebelosa cruzada secundaria a
atrofia do hemisfério direito.
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