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» Facomatose: ANGIOMATOSE ENCEFALOTRIGEMINAL
» Marco da doenca: proliferagdo vascular anormal
» Associacao classica:

+ Estigma cuténeo caracteristico: mancha em “vinho do porto” (malformacgao capilar
facial) .

o tipicamente nas divisdes V1 ou V2 do nervo trigémeo
o pode estar associada a hipertrofia gengival e anormalidades dentarias

* Anormalidades neuroldgicas

o angiomas leptomeningeos > geralmente ao mesmo lado da leséo facial, mais
parietais e occipitais

o polimicrogiria, displasias corticais

* Anormalidades oftalmolégicas: glaucoma, malformacdes capilares venosas da
conjuntiva, episclera, coroide, retina, heterocromia da iris

» Apresentacéo clinica muito variavel: convulsdes, déficits focais, deficiéncia intelectual,
alteracdes visuais, hidrocefalia

» Sintomas geralmente presentes ao nascimento, embora NAO seja uma desordem hereditéria

* Mutacdo esporadica somatica no gene GNAQ

» Sintomas PODEM aparecer apenas na fase adulta
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ITERIOS DIAGNOSTICOS

OME DE STURGE WEBER

Cla§s!§g

» |dentificacdo dos sinais e sintomas caracteristicos:
* Mancha em “vinho do porto”
* Glaucoma

« Evidéncia de envolvimento do sistema nervoso central

o Tipo 1: manifestacées cutédneas e neuroldgicas, com ou sem glaucoma
o Tipo 2: sintomas cutaneos e possivel glaucoma, sem manifestagées neuroldgicas

o Tipo 3: manifestacées neuroldgicas, sem manifestacées cutdneas, geralmente sem
glaucoma

» Diagndstico diferencial

+ Sindrome de Klippel-Trenaunay: malformacbes capilares extensas, com
veias displasicas no tronco e membros, e hipertrofia da extremidade

afetada
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\PEL DA IMAGEM: SNC
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» DETECCAO DOS ANGIOMAS LEPTOMENINGEQOS

- Exame de escolha: RM com contraste (Gd)

+ Se negativa com 1 ano de idade, é consenso entre experts que

se pode excluir lesdo leptomeningea!

+ Considerando a necessidade de sedagdo, a RM esta indicada

apenas se manifestagdes neurolégicas ou oculares estiverem

presentes (glaucoma, convulsées, hemiparesia)
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PAPEL DA IMAGEM: SNC

SINDROME DE STURGE WEBER

Menina de 10 meses com SWS e manchas em “vinho do porto” bilaterais:

A - T2 fat sat mostra perda de volume hemisférico bilateral;

B - T1-Gd mostra angiomas piais frontal direito e hemisférico esquerdo;

C - T1-Gd mostra realce na cisterna interpeduncular do mesencéfalo;

D - T2 fat sat mostra o hipersinal ésseo bilateral;

E - FLAIR-Gd pds-contraste mostra o realce bilateral da medula 6ssea e o espessamento dural
do lado esquerdo.



ERACOES INFRATENTORIAIS

IME DE STURGE WEBER

A B

Angioma pial envolvendo apenas o compartimento infratentorial.

Menino, 12 anos:

A - T1-Gd mostra realce pial do hemisfério cerebelar esquerdo e bulbo;
B - T1-Gd demonstra realce pial das base pontina e da cisterna interpeduncular do
mesencéfalo.
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» DETECCAO DAS CALCIFICACOES CORTICAIS
+ Tipicamente em “trilhos de trem”

« SWI é sensivel, TC deve ser evitada devido a radiagdo ionizante
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» Nao existe tratamento especifico: ocupar-se do manejo dos sintomas.
» Lesdes cutaneas: tratamento a laser pode ser Util.

» Epilepsia: anticonvulsivantes com sucesso varidvel, tratamento cirdrgico em

casos refratarios.
» Glaucoma: medicacdes tdpicas e/ou tratamento cirdrgico.

» AAS em baixas doses (3 a 5 mg/kg/dia) desde a infancia (nivel de evidéncia
2C): terapia antitrombodtica poderia evitar a progressdo de microeventos
hipdxico-isquémicos, reduzindo a frequéncia das crises convulsivas e dos

episddios “stroke-like”, sem aumento de risco hemorragico.
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OGNOSTICO
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» Variavel, de acordo com o subtipo.

» A extensdo da mancha em “vinho do porto” guarda correlagdo com maior

risco de epilepsia e necessidade de cirurgia para o glaucoma.

» A presenca de malformagdes capilares venosas leptomeningeas bilaterais

aumenta o risco para dificuldades de aprendizado e déficit intelectual.

» Inicio das convulsées no primeiro ano de vida e ma resposta a terapia

anticonvulsivante sdo associados a maior risco de déficits motores e cognitivos.

» A funcdo neuroldgica piora com a idade.
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