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Esclerosis tuberosa. Presentacion de un caso y
revision de la literatura

Dra. Maria del Carmen Velasco,* Dr. José Luis Chavez Olvera**

RESUMEN

Se presenta un caso de esclerosis tuberosa, cuyo cuadro clinico presenta datos tipicos del padecimiento en concordancia a lo
publicado en la literatura. Es una enfermedad que tiene un origen autosémico dominante, con alteraciones en los cromosomas
9 y 16. El padecimiento ha sido estudiado en el Reino Unido, los Estados Unidos y Holanda, con grandes avances en su
conocimiento. El cuadro clinico es caracteristico y los estudios de laboratorio y de gabinete hacen con precisién el diagndstico.
No asi en la forma frustrada o en aquellos casos de afeccion discreta del sindrome neurodérmico. La evolucién es muy variada,
al igual que la sobrevida. Los cuidados médicos y de rehabilitacion deberan estar orientados a detectar tempranamente las
complicaciones, a la realizacién de estudios para el manejo de las mismas. No hay manera de prevenirla, aunque con los
nuevos avances en genética se vislumbra la posibilidad de tener una oportunidad para un tratamiento mas dirigido a la etiopa-
togenia. El consejo genético es la Unica manera de prevenir por el momento nuevos casos. Se anotan las recomendaciones
generales para el seguimiento de los casos de acuerdo a la edad. Se deben ofrecer a estos casos los beneficios de la Medicina
Modernay de la Medicina de Rehabilitacion con todos sus recursos para que tengan una calidad de vida 6ptima dentro de las
limitaciones que permita la historia natural del padecimiento.

Palabras clave: Esclerosis tuberosa, cognitivo, epilepsia, diagnostico, enfermedad neurocutanea, anormalidades.
ABSTRACT

It's presented a case of Tuberous sclerosis complex, which clinical picture has typical signs of the disease accordance with
published literature. It's a disease with dominant autosomic source, with alterations in 9 and 16 chromosomes. This disease has
been studied in United States, United Kingdom and Holland, with great advances performed. The clinical picture is typical and
laboratory and gabinet evaluations make a precised diagnosis. It's not easy en cases of “forme frustré” or discrete neurodermic
syndromes. Evolution is very varied, and surveillance. Medical care and rehabilitation must be oriented to detect complications
early, and asses evaluations for opportune management of them. There is not prevention, although new advances in Genetics
will become the possibility of having a change por leading ethiopatogenic treatment. Genetic counseling is only way for preven-
ting new cases. General recommendations are noted for following cases according with age. Modern Medicine and Rehabilita-
tion must offer all resources for getting optimal quality of life in spite of the limitations of natural course of this disorder.

Key words: Tuberous sclerosis complex, cognitive, epilepsia, diagnosis, neurocutaneous disease, abnormalities.

INTRODUCCION meZ publica mas informacién de la enfermedad en 1979,

con detalles de la patologia, del diagnéstico, del tratamien-

Virchow fue el que describi6 por primera vez los esclerte y su experiencia personal . Mas tarde, R&4eh 1992,

mas del cerebro en 1860 mientras que Von Recklinghaugeiblica los criterios diagndsticos de lo que él llamé el Com-

habia reportado una lesién similar combinada con mulplejo de la Esclerosis Tuberosa. En 1998, tanto Gbmez como

ples tumoraciones miomatosas en el corazén en 1862, feoach, junto con Northrdg establecen en forma definiti-

Bourneville mas tarde, entre 1880 y 1900, publica la psia los criterios del diagndstico de la esclerosis tuberosa

mera descripcién sistematica de la enfermedad y reladiBT). Con los avances actuales en genética y en neuroima-

nada con las lesiones cerebrales y las de la piel facial. Vgginologia, se han ido aclarando mas misterios de este tras-

en 1890 identifica plenamente la relacion de las lesionetyno hasta hace poco no bien conocido y que tienden a ser

establece la triada del adenoma sebaceo, epilepsia y défestieltos de una manera mas eficaz con los avances de la

cognitivo. El término Epiloia, introducido por Sherlock eriencia moderna.

1911, no tuvo aceptacion en la comunidad mética- Se presentara un caso con datos tipicos de la ET, cuya
discusion permitira hacer una revision de la bibliografia

+ CRIT Tlalnepantla, Edo. México. publicada sobre el tema, para finalmente emitir conclu-

** Jefe de la Unidad de Medicina Fisica y Rehabilitacién del HospitalON€S que nos permitan una mejor comprension de este
Central Militar. Lomas de Sotelo, México D, F. padecimiento.
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PRESENTACION DEL CASO no-varo derecho, deambulacion asistida por familiar con buen
equilibrio estatico y dinamico, con adecuadas funciones ba-

Paciente femenino de 5 afios de edad, con antecedente dgcais de manos y funciones bimanuales deficientes, inde-
tio paterno que fallecio por crisis convulsivas, sin conocergendiente en alimentacion, parcialmente independiente en
la causa, cuya madre refiere que la nifia tuvo un crecimienéstido, higiene y trasladgbiguras 1 y 2) La tomografia
y desarrollo normales hasta la edad de un afio y seis mesg&sl computada revela calcificaciones paraventriculares
cuando inicia con la presencia de espasmos flexores en(fkigura 3).
mero de 7-10 por dia, motivo por el cual es llevada al servi-Se envia para su valoracion y tratamiento a neuropedia-
cio de urgencias de un hospital de seguridad social en dotrtéle oftalmologia, ortopedia, urologia, cardiologia, terapia
ingresa con diagndstico de crisis convulsivas en estudio, figéca, terapia ocupacional, electroencefalografia, psicologia,
manejada con valproato y difenilhidantoina con mejoria dscuela para padres e integracion social.
su sintomatologia por lo cual es egresada con diagnostico d©ftalmologia, cardiologia y urologia reportan estudios sin
sindrome de West. datos patoldgicos: telerradiografia PA de térax, electrocar-

Dos meses después la nifia es nuevamente llevada aldiegrama, ecocardiograma y ultrasonido renal; en el elec-
vicio de urgencias por presentar crisis convulsivas tonidoeencefalograma se observé actividad de base lenta en las
clonicas y desviacién conjugada de la mirada hacia arriba,
las cuales se fueron presentando paulatinamente con mas
frecuencia, hasta llegar a 30-40 por dia, acompafiadas
cianosis peribucal y relajacién de esfinteres, por lo que
hospitalizada para su estudio en donde se realizan ele
encefalograma, electrocardiograma, tomografia axial co
putarizada de craneo y se pide interconsulta al servicio
neuropediatria.

Al ser valorada por neuropediatria, se establece diag
tico de esclerosis tuberosa por encontrar a su explora
fisica manchas hipocrémicas distribuidas en forma lineal
hemicuerpo izquierdo, en forma de hojas de fresno, en
mero aproximado de 10 manchas lanceoladas y crisis
vulsivas de dificil control; el electroencefalograma mostrg ) . o .
actividad epileptégena focal en region frontocentral def@9ura 1. Se aprecia mancha hipocromica caracteristica,

. L . . como hoja de arbol de fresno.
cha con hipsarritmia y paroxismos de polipunta 'y punta onda
aguda; el electrocardiograma sin datos patoldgicos y la
mografia axial computarizada revel6 calcificaciones periv
triculares y hamartoma (tuberoma) en region frontopari
derecha.

En la consulta de medicina de rehabilitacién, a la exp
racion fisica se encuentra preescolar femenino de edad
rente similar a la cronologica, despierta, tranquila, coope
dora, impresiona con adecuado coeficiente intelectual, |
guaje de acuerdo a su edad, con mala alineacion de segm
corporales a expensas de pie equino-varo derecho, manc
hipocrémicas lanceoladas en hemitérax izquierdo y miem-
bro pélvico izquierdo, una mancha café con leche en hemi-
térax derecho, arcos de movilidad pasivos completos global
excepto tobillo derecho en equino a 25° que no reduce a 90°
y varo de 30° que reduce a neutro, tono muscular aumentado
en forma generalizada en 1 de la escala de Ashworth, trofis-
mo conservado, control volitivo del 90% generalizado ex-
cepto tobillo derecho del 20%, reflejos miotaticos presentes
y normales, sensibilidad conservada, gateo heterélogo ade-
cuado, posiciones intermedias a parada deficientes, bipedes-
tacion asistida por familiares o0 muebles con apoyo en equi-

Figura 2. Cara
anterior del muslo
izquierdo de la
paciente donde se
aprecian las manchas
hipocrémicas dis-
puestas linealmente,
con forma lanceolada
de hoja de fresno.
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jacion, coordinacion visomotriz, ejercicios funcionales bima-
nuales, con buena evolucion ya que puede realizar sus activi-
dades de la vida diaria de alimentacién, con asistencia para
realizar sus actividades de higiene, vestido y de traslado.
Posteriormente a la valoracion de Coeficiente de Desa-
rrollo y habilidades y aptitudes por Psicologia, Integracion
Social logro su ingreso a kinder regular. Se hara un segui-
miento del caso conforme a los lineamientos de deteccion
oportuna de las complicaciones que estos casos presentan.

DISCUSION

El caso presentado corresponde a las descripciones clasicas
de la ET, ya que se encuentra un sindrome neurodérmico, con
epilepsia, alteraciones cutaneas tipicas, historia de un familiar
fallecido de epilepsia, alteraciones en el EEG, en los estudios
de imagen la presencia de alteraciones compatibles con el
padecimiento. A pesar de que existe una gran semejanza con
los casos descritos en la literatura, es conveniente hacer un
repaso de lo que se ha escrito sobre la ET y con lo cual se
podra tener un mejor conocimiento del padecimiento.

La (ET) es una enfermedad congénita de tipo hereditaria
la cual tiene una variedad de lesiones, debida a una hiper-
plasia de células ectodérmicas y mesodérmicas, que aparece
en la piel, sistema nervioso, corazoén, rifion y otros érganos.
Se caracteriza clinicamente por la triada de adenoma seba-
ceo, epilepsia y déficit cognitive®

La prevalencia estimada es de 1 a 10,000 en la poblacion
bandas theta de alto voltaje, simétrico y asincronico, no fgeneral y una incidencia de 1 por cada 6,000 nacidos vivos.
ma adecuadamente los grafoelemetos caracteristicos delsae=T afecta a ambos sexos y a todas las razas y grupos
flo, poca reactividad ante el estimulo auditivo. Algunos br@nicos; ha sido descrita en todas partes del mundo. Hay
tes de ondas delta, con puntas ocasionales multifocalesapi®ximadamente de 25,000 a 40,000 individuos con ET en
predominio en regién frontal izquierda sin llegar a generdibs Estados Unidos y alrededor de 1,000,000 en el mundo
zarse, lo cual es compatible con alteracion cortical con aetitero. De tal manera que es el segundo sindrome neurocu-
vidad irritativa difusa, con tendencia a focalizacion en la réneo més frecuente después de la neurofibromatosis. Afec-
gion frontal izquierda. ta a miembros de la misma familia quienes pueden tener una

Para su manejo de las alteraciones musculoesquelétingsigencia normal, o pueden estar severamente afectados
estuvo asistiendo a sesiones de ejercicios terapéuticos juoto convulsiones de dificil control. Mas de la mitad de los
con fluidoterapia e hidroterapia con la finalidad de relajarasos son atribuidos a una mutacion genética, cuya frecuen-
estirar y fortalecer el triceps sural derecho, con lo cual noga se ha calculado de 1:20,000 a 1:50%00.
joré el acortamiento del tenddn de Aquiles a 15 grados. HaSe calcula que un 60 por ciento de los casos de ET son
continuado mejorando por lo que se estima que no seragatsados por mutacion espontanea de los genes en el mo-
cesaria una elongacion del tend6n de Aquiles que ya estaleato de la concepcion. El otro 40 por ciento es por heren-
programada, al igual que la tendencia al adducto del pie die-ligada a transmision genética autosdémica dominante. No
recho. Se le prescribi6 férula articulada de polipropileno pa@conoce el mecanismo que causa la mutacion espontanea.
tobillo derecho con la finalidad de alinear el segmento y pien individuos afectados por el padecimiento tienen un 50%
pararla para la reeducacién de la marcha. de posibilidades de transmitir el gen anormal a un'Rijé.

Su coeficiente de desarrollo se encontro dentro de limit&s el presente caso hubo un tio que padecio epilepsia por el
normales sin evidencia de déficit cognitivo. Controlada pado materno.
neurologia para las crisis convulsivas mediante vigabatrinalLa investigacion genética ha identificado a dos genes, uno
y clonacepam, sin crisis convulsivas desde hace un afio.esta localizado en el brazo largo del cromosoma 9y el otro en

En terapia ocupacional se han manejado técnicas de rel@romosoma 16, de tal manera que la enfermedad puede ser

Figura 3. Tomografia axial computarizada donde se apre-
cian las calcificaciones paraventriculares caracteristicas de
las ET.
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causada por una supresion en esos genes. Uno de éstogoplasica de células gliales anormales no es frecuente, puede
TSC2, (cromosoma numero 16) fue descubierto en 1998egar a semejar un astrocitoma de células grandes y menos
probablemente afecta a la mitad de las familias con esta erdanenudo la de un glioblastoma o un meningioma.
medad, mientras que el TSC1, conocido desde 1987 (cromokos tumores malignos raramente ocurren en pacientes con
soma nimero 9) ha sido estudiado con mas re'tfaéo. ET, sin embargo, mas del 8 por ciento desarrollan astrocito-
Las lesiones afectan a las células derivadas del ectodermmag subependimarios de células gigantes, muy cerca del
también del mesodermo. Los elementos celulares en las lesgayjero de Monro. Los astrocitomas pueden originarse de
nes son anormales tanto en nimero como en tamafo (filomonddulo subependimario. Estas lesiones son circunscritas,
blastos, mioblastos cardiacos, angioblastos, glioblastos y naueden confundirse con astrocitomas malignos o con el glio-
roblastos), y su nimero es localmente excesivo. Algo parbtzstoma multiforme.
afectar el proceso proliferativo del desarrollo embriolégico, el Raramente, los astrocitomas de células gigantes tienen una
cual habitualmente esta bajo control, en el sentido de quetexasformacion maligna, son avasculares sin necrosis, y estan
cepcionalmente los crecimientos dan lugar a una transforimaegrados por una poblacién homogénea de astrocitos bien
cion maligna. Células altamente especializadas en las lesiahfssenciados. La progresion a la malignidad esta asociada
pueden alcanzar un tamafio gigante, las neuronas pueden tamela aparicion de figuras mitdticas y una zona de necrosis.
un tamafio 3 6 4 veces de lo normal. Estos hechos enfatizan &la funcién mental se deteriora lentamente aunque puede
caracter blastomatoso de la ET y sugiere que algun factor imh&ntenerse dentro de limites normales. Excepcionalmente
bitorio del crecimiento esta fallando en momentos crucialestd®y una debilidad espastica o coreoatetosis leve de las extre-
la vida embriogénica y mas tarde la hiperplasia y la hipertrafifadades, en algunos casos hay hidrocefalia de tipo obstruc-
de células bien diferenciadas:>1% tivo. Como en cualquier estado de déficit cognitivo severo,
El cerebro presenta multiples anormalidades: ensanchiaa variedad de peculiaridades motoras no especificas tales
miento, emblanquecimiento de las circunvoluciones cerebcamo el llanto, balbuceo, movimientos de balanceo estereo-
les, que no se observan en ninguna otra enfermedad. Sotigaslos, movimientos anormales de las manos y de los de-
llamadas tuberosidades que da lugar al nombre de la enferdes-: Aproximadamente en la mitad de los casos, hay altera-
dad. Sobre la superficie del cerebro su anchura es de 5 nuivaes afectivas y de la conducta, a menudo de tipo hiperci-
2 6 3 cm. Al corte no se aprecia una demarcacion precisargstico o agresivo, ademas del déficit cognitivo, que a menudo
tre la materia blanca y la materia gris y la presencia de deg®-diagnostica erroneamente con un tipo primario de psico-
sitos de calcio visibles en la tomografia computada (TC) ysis. Pueden existir deformidades musculoesqueléticas como
la resonancia magnética (RM) del craAé®Ocasionalmen- resultado de alteraciones del tono, tales como contracturas
te los tubérculos producen bloqueos del agujero de Monreryflexion, tendencia al pie equino, &tc.
causan hidrocefalia. Los nddulos subependimarios con fre1a enfermedad afecta muchos 6rganos ademas de la piel
cuencia se calcifican y pueden ser apreciados en placas giwerebro; puede asumir muy diversas formas de presenta-
ples de craneo, pero se aprecian mejor con la TC, cuya pién, desde la menos severfo(tne frusté), de dificil diag-
sencia es altamente sugestiva de lgfEguras 1y 2). noéstico, la cual no es posible detectar facilmente y que no se
Los pisos de los ventriculos laterales pueden ser infiltdiagnostica con precision.
dos por masas blancas o de color blando rosado que recueka epilepsia en la ET puede presentdessie ehacimiento
dan las gotas de las velas encendidas. Cuando se calcificamcrisis de flexion o salaahi.!°Los ataques epilépticos pue-
se aprecian en las radiografias como unas opacidades cuaiefipersistir a lo largo de toda la vida, aunque en la edad adulta
lineas que delinean la forma del ventriculo. Raramente, sé-pueden convertir en crisis parciales complejas o tonico-clo-
dulos de tejido anormal se observan en los ganglios basaless. En un momento, las crisis afectan al 80 por ciento de los
talamo, cerebelo, tallo cerebral y médula espinal. pacientes con EY. Las crisis se pueden presentar desde antes
En la observacion microscopica las tuberosidades se derlos dos afios de edad. La inteligencia es normal en un cuarto
como filas compuestas por filas intercruzadas de astrocitlesos pacientes con epilepsia, pero todos los pacientes con dé-
fibrosos engrosados (como un astrocitoma, aunque sirfidd cognitivo tienen epilepsia. Las crisis pueden ser controla-
proteina glial fibrilar). En la corteza cerebral y estructurdas con la medicacic@ntiepiléptica habitual.>6:14. 18-22
ganglionares, alteraciones de la arquitectura por la presenta literatura médica contiene numerosos reportes de pa-
cia de células anormales, neuronas monstruosas y célalastes en los cuales las funciones mentales estan preserva-
gliales, a menudo dificultan la distincion de una de otradgs y que nunca han tenido convulsiones. Géferols.
desplazan a las neuronas de tamafio normal y contribuyéalan de que la presencia del déficit cognitivo se ha exage-
su apariencia caotica. Los depositos gliomatosos puedado especialmente en poblaciones hospitalarias.
obstruir los foramenes de Monro o el acueducto o el piso deLas manifestaciones en la piel se observan en aproxima-
cuarto ventriculo, causando hidrocefalia. La transformacidamente el 90 por ciento de los pacientes con ET, las man-
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chas congénitas hipomelanicas aparecen antes de cualdoseedolescentes que en los adultos y son especificos de la ET.
otra lesién dérmica, las cuales adoptan un patrén lineal &tro sitio de afeccion fibromatosa es el lecho ungueal, con fi-
bre el tronco o los miembros y el tamafio puede variar debdemas subungueales que aparecen durante la pubertad y se
unos cuantos milimetros a varios centimetros; su configudasarrollan conforme aumenta la edad. Los pacientes pueden
cién es oval, con uno de los extremos redondeado y el qiresentar fibromas sublinguales o perilinguales.
puntiagudo, con la forma de hojas de fresno, que son aprebentro de las manifestaciones oculares, en la mitad de
ciadas facilmente con la lampara de Wood de rayos ultravims casos, se pueden observar en el fondo de ojo placas gri-
leta, con lo que se demuestra la ausencia de melanoblasies o amarillas (en realidad tumores gliomatosos) en la reti-
los cuales normalmente absorben esta luz que est4 en elmarmerca del disco Optico o alejados de él. Van der Hoeve us6
go de los 360 nM de longitud de onda. Estas lesiones peletérmino facoma, término que se ha usado para todas las
den hacerse rosadas cuando se frotan y contienen glandeiésrmedades neurocutaneas de esta clase. Las facomatosis
sudoriparas. Aunque con frecuencia no estan presentes aoieun grupo de enfermedades que afectan piel, sistema ner-
cara o en la cabeza, hay ocasionalmente un mechoén de pielso central, vasos sanguineos y globo ocular. La mayoria
blanco (poliosisjFiguras 1y 2). de ellas se presentan desde la nifiez. En la ET el dato mas
A la microscopia electronica se aprecia un nimero nérecuente fue la hipopigmentacion del iris en el 10% de los
mal o reducido de melanocitos, pero su doparreaccion gsiéientes. Los facomas retinianos estdn compuestos princi-
reducida y los melanosomas son pequefos. Gold y Freemamente de componentes neuronales y gliales, pero ocasio-
al igual que Fitzpatrick y colaboradores han enfatizado enalmente se agrega tejido fibroso. Para su diagndstico es
la frecuencia de estas lesiones leucodérmicas y de su vadaresario un grupo multidisciplinario, incluyendo al oftal-
en el diagnostico de la ET durante la infancia, antes querldlogo pediatrd®
apariencia misma de las lesiones cutaneas. El facoma retiniano, a menudo llamadas “lesiones en
Otras alteraciones dermatoldgicas tipicas, tales comoagra”, son astrocitomas de la retina. EI médico puede sos-
angiofibromas faciales que se presentan en el 75% degdeshar esta lesién cuando hay la ausencia del “reflejo rojo”
casog’las cuales aparecen antes de los cuatro afios dé edamlel recién nacido. La presencia de dos o mas facomas reti-
y pueden confundirse con acné y pueden requerir de deanos sugiere altamente la presencia dé°E&s lesiones
moabrasion repetida. se presentan en el 50 al 75% de los pacientes. Un facoma
Las lesiones faciales bien desarrolladas (adenomasreteiano tiene la apariencia caracteristica de una gran lesion
Pringle), patognomonicas de la ET, estan presentes en er@linodular con apariencia de frambuesa, la cual se puede
por ciento de los pacientes mayores de 4 afios. Tipicamearefundir con un retinoblastoma, lo que seria indicacion de
son nodulos de color rojo o rosado con superficie lisa y beRucleacion del ojo. También se pueden observar placas re-
llosa, con tendencia a localizarse en los surcos nasolabidiesanas acromicas o hematomas, las cuales no producen
las mejillas y la barba; algunas veces son angiofibromas. tambios en la visioff
glandulas sebéceas estan afectadas de manera pasiva. Las alteraciones cardiacas son lesiones que pueden ser
manifestacion mas temprana de la angiofibromatosis fadatectadas por el ecocardiograma, pueden dar lugar a insufi-
puede ser un ligero eritema sobre las mejillas, la frente, giencia cardiaca en nifios por la obstruccion del flujo a uno o
se intensifica con el llanto. La presencia de grandes plaaaambos ventriculos, los cuales disminuyen de tamafio con
de tejido conectivo sobre la frente es habitualmente coraiedad. La mitad de los rabdomiomas del corazén se aso-
derada como una forma severa de la ET. cian con ET y si estan ubicados en la pared de la auricula 'y
Sobre el tronco, el diagndstico de una placa con piel quneden causar defectos en la conductiéh.
aspecto de piel de gallina, en realidad una placa de fibrosi#\ nivel del rifién la mas comudn de las lesiones en la ET
subepidérmica, se encuentran mas a menudo en la regwmlos angiomiolipomas (AML), que afectan aproximada-
lumbosacra. Aparece como un &rea plana, ligeramente elente al 40-80 por ciento de los pacientes. Estos hamarto-
vada, de color carne de 1 a 10 cm de diametro, con aparmas tienden a ser mdltiples y bilaterales y consisten en la
cia de piel de puerco o de elefante o de piel de naranpmesencia de musculo liso, vasos sanguineos y tejido adipo-
Otros cambios comunes, no son por si mismos diagnosticms,Los quistes renales, se ven en 25% de los casos, son la
e incluyen impresiones fibroepiteliales (fibromas blandosggunda lesion mas comiin en [&2E¥Aunque no hay evi-
manchas de café con leche y hemangiomas color vino. Efacia que sugiera que la AML sea una lesion premaligna
lesién se presenta en el 21% de los pacientes cdy EF pero cabe la posibilidad de que se transforme en maligna,
inician entre los 2 y los 6 afios de edad. sobre todo de carcinoma de células renales, a partir de célu-
Los fibromas ungueales son papulas rojizas que pueden teshiperplasicas como las encontradas en la enfermedad de
plazar y distorsionar el lecho ungueal. Estas lesiones se encHgmpel-Lindau. Se ha emitido la teoria de que los quistes
tran en el 19% de los pacientes corfEHn mas frecuentes enrenales son el resultado de la compresion provocada por los

Volumen 13, No. 3, julio-septiembre 2001 93



Velasco MC y col.

hamartomas renales con obstruccion de arteriolas, y tamta LAM es una rara enfermedad que resulta de la prolife-
bién se ha observado que los hamartomas solos, sin quiséesgn benigna de musculo liso en el pulmon y otros érga-
estan menos asociados a la insuficiencia rémdl. nos. Los andlisis morfolégicos de los pulmones muestran
Las lesiones permanecen silenciosas hasta ser s6lorhéltiples lesiones de tipo quistico que miden unos cuantos
llazgos de autopsia. Cuando dan sintomatologia pueden maimetros de didmetro. Los pacientes con enfermedad avan-
nifestarse con hematuria, dolor en el flanco o la fosa rermdda pueden presentar cambios quisticos y aspecto de panal
dolor abdominal, nausea, vomito, fiebre, distension abdie abeja en sus pulmones, que orientan a un cuadro mixto de
minal y la palpacién de una masa. La presencia de da&fdermedad intersticial y obstructiva. Las complicaciones
renal con insuficiencia tienden a ser mas frecuentememeluyen al neumotoérax, el quilotérax y la hemoptisis. Es a
encontradas en la actualidad. En 1982, sdlo se habiammenudo fatal y se ha observado que puede responder a la
portado en la literatura siete casos de insuficiencia readministracion de progesterona y/o la ooforectomia. Debi-
cronica asociada a ET; en 1991, ya se habian agregado w#onal hecho que son las mujeres en edad reproductiva las
tidos casos nuevos. Lo cual se explica por el mejor manpjmcipalmente afectadas, se supone que hay un efecto hor-
médico y la mayor sobrevida de los casos. La mortalidembnal, mas aun que se han encontrado receptores de estro-
era de 40 por ciento antes de los cinco afios, y de 75 gamo en las lesiones, por lo que se ha observado que el ta-
ciento a la edad de veinte afios, aparejado al mejor coninaixifeno ha sido probado en procesos de lenta evolucion
de las crisis convulsivas. con efectos benéficos. Dado que los estrogenos son excreta-
Los quistes renales pueden presentarse en los nifiosdmspor el rifion en forma de esteres sulfatados, ante la pre-
ET mientras que los angiomiolipomas renales pueden pgencia de insuficiencia renal, el nivel de los estr6genos séri-
sentarse en los adultos. La insuficiencia renal y la hemorcas aumenta y puede acelerar las alteraciones de la*EAM.
gia de los angiomiolipomas pueden causar la md&ge. Por otro lado, la mayor sobrevida de los casos de ET ha per-
dolor es el sintoma mas frecuente de estas lesiones. Umaitido observar la asociacion de LAM con dafio renal. El
giomiolipoma mayor a 3.5 a 4 cm de diametro debe ser etrasplante de pulmon puede llegar a ser necesario en casos
luado por angiografia para su manejo. Si es de un diametee@nfermedad severa. Con respecto al tratamiento de la LAM
menor pero esté produciendo sintomas, se debe tambiénleaata el momento no se puede ofrecer nada en el aspecto
luar con angiografia. Los angiomiolipomas sangrantes ppeeventivo mas que el consejo genéti¢o.
den provocar un shock hipovolémico, por lo que los pacien-Para realizar el diagndstico de la ET no hay una prueba
tes con ET deben ser valorados periddicamente con ultrggecisa para su deteccion. Solamente los datos clinicos de los
nido renal, cada afio a cada tres afios. Si el angiomiolipainganos afectados pueden dar una idea de si el paciente es
crece o esta siendo sintomatico se debe valorar una emlpatador del padecimiento. El diagnéstico no es dificil en los
zacién o una nefrectomia total o paréfat’ pacientes con manifestaciones claras del padecimiento. Sin
Algunos expertos recomiendan una TC o ultrasonido emnbargo, se debe ser mas acucioso en las formas leves y mo-
nal cada seis meses en las lesiones renales de mas de 3deedas de la ET. En estos casos hay que contemplar la indi-
cm de didmetro. Una TC o un ultrasonido renal se recomieaeion de ultrasonido renal y cardiaco, TC, RM y la confir-
da cada afio en pacientes asintomaticos con lesiones demaion histoldgica de las lesiones, €t El uso de la lam-
nos de 3.5 a 4 cm de diametPg®4°Una incidencia ligera- para de Wood para explorar las lesiones hipopigmentadas.
mente aumentada de carcinomas de células renales se Matras exploraciones para apoyar el diagnéstico de base
observado en pacientes con ET, donde el carcinoma de cglra el seguimiento del caso, deberan realizarse después,
las renales estuvo presente en dos de once pacientes coerfE los cuales se incluyen aquellos estudios para detectar
y que fallecieron por enfermedad renal. anomalias congénitas, la busqueda intencionada de lesiones
En México se han publicado casos de AML asociadog@aneas caracteristicas y su seguimiento, realizar una histo-
ET y de su manejo exitoso en un caso de paciente joven gadamiliar, explorar el cerebro con TC o R¥Mnterconsul-
se manej6 con nefrectomia y otro caso en una mujer emiaa-con el neurélogo, cardiélogo, oftalmdélogo, urélogo, ge-
razada con la misma cirugia y con la recomendacion dermdista, psicélogo, participacion del paciente y su familia en
embarazarse por el peligro de sangrédd. grupos de apoyo, desde antes de que el paciente cumpla 3
Dentro de las manifestaciones de la ET en el pulmonaf@os, etc.
linfoangiomiomatosis (LAM) ocurre en menos del uno por No hay paralelismo entre la severidad de la epilepsia, el
ciento en casi exclusivamente pacientes del sexo femerdiédicit mental y de las alteraciones cutaneas, lo cual ha sido
con ET. Se deben tomar radiografias del torax a intervatiisservado por muchos médicos que han tenido experiencia
regulares a los pacientes con ET y revisar la funcion respaan la ET. Algunos pacientes tienen convulsiones recurren-
toria con pruebas funcionales. Se le ha considerado cae® con una funcidon mental normal, mientras que en otros,
una forma frustrada de la BT. lesiones cutaneas o un facoma retiniano pueden sugerir el
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diagndstico de una persona mentalmente normal con pdcmsores faciales o placas de engrosamiento de la piel. El
convulsiones. En tales casos, el reconocimiento de la &% tienen afeccion renal y el 3% tienen afectados los pul-
puede pasar desapercibido aun a neurélogos y dermattiones. El 18% tienen tumoraciones oculares y ya en la edad
gos con experiencia. adulta tienen caries dental. Otros drganos como el higado,
Por regla general, el inicio temprano de las convulsiongéncreas, pulmones y el esqueleto son menos afectados.
puede preceder al déficit cognitivo. Gémez y sus colaborado-Los estudios mas utiles son la TC y la RM. Las calcifica-
re$% han sugerido que las convulsiones dafian al cerebrociames periventriculares se ven de preferencia en la CT, mien-
lo cual todo mundo esta de acuerdo, sin embargo, mas hiasque la RM es mas sensible para detectar las lesiones cor-
tanto la epilepsia como el déficit cognitivo son el resultado tieales. Un aspecto que desconcierta es la ausencia de ede-
una afeccion creciente del cerebro por las lesiones de la Eia en el tejido circundante. Un aumento en el nUmero de las
Cuando se conjuntan las convulsiones, el déficit cogniigsiones corticales demostradas en la RM habitualmente se
vo y las alteraciones dermatolégicas, el diagndstico es raarrelaciona con un incremento en las alteraciones de las
tivamente facil. Es en el estadio temprano fpotane frusté funciones nerviosas?651.52
cuando hay dificultad, es cuando la experiencia del clinicoLos criterios diagndsticos para la ET han sido revisados
da la oportunidad de un diagnéstico temprano. La epilepsigientemente en una conferencia para su conééisiiag-
por ejemplo los espasmos en flexién en la infancia y el retndstico del trastorno requiere de la presencia ya sea de dos
so en el desarrollo psicomotor no significa que exista uth@las caracteristicas mayores o uno de los mayores con dos
ET, puesto que se pueden presentar en muchos padecinm@mores. Los pacientes con uno de los criterios mayores mas
tos. Es en estos casos en los que hay que ahondar emrosde los menores posiblemente tenga ET. La ET puede
antecedentes familiares de epilepsia o déficit cognitivo,ssispecharse en pacientes que tienen un criterio mayor o dos
no es determinante, la presencia de las lesiones epitelialesas menores:
como las manchas en forma de hojas de fresno hipomelani-
cas, el adenoma sebéaceo, las alteraciones del tejido subd@itéerios mayores.
neo en forma de placas, los facomas de la retina, los filto- Angiofibromas faciales o placa en la frente.
mas subungueales o gingivales, son sugestivas de ET. El @de-Fibromas no traumaéticos ungueales o periungueales.
noma sebaceo puede presentarse solo y se puede conf@nadiManchas hipomelanicas (més de tres).
con un acné vulgar en el adolescente. La historia de epilép- Placa de piel de naranja (nevus de tejido conectivo).
sia y la demostracién de alteracién en las funciones meria- Hamartomas nodulares multiples retinianos.
les son de ayuda, pero no es un requisito para el diagnédiico Tuberosidades corticales.
de la ET:6:49.50 7. Nodulo subependimario.
Las manifestaciones dermatolégicas pueden ser las éhi- Astrocitoma subependimario de células gigantes.
cas claves para el médico familiar para el diagnéstico @l Rabdomioma cardiaco, tnico o miltiple.
trastorno, ademas la presencia de convulsiones desde 14 (- Linfoangiomatosis pulmonar.
fancia y el déficit cognitivo. Los signos caracteristicos deld. Angiomiolipoma renal.
ET pueden variar ampliamente en severidad y pueden in-
cluir manchas hipopigmentadas en forma de hojas de fr€siterios menores:
no, placas fibrosas en la frente, angiofibromas en la cara (alde- Caries dentales multiples del esmalte.
noma sebéaceo), placas de piel con aspecto de cascara d2.naPolipo rectal hamartomatoso.
ranja en la espalda baja y fibromas en las ufias. La TC &.a Quistes 6seos.
RM pueden revelar nédulos subependimarios o “tubéreu- Migracion de la sustancia blanca cerebral de las lineas
los” corticales en el cerebro. Las lesiones asociadas a nivel a, d, e.
del corazon, la retina, los pulmones y los riflones pueden Fibromas gingivales.
incrementar la morbilidad y la mortalidad. El consejo gené- Hamartoma no renal.
tico es (til pero es de uso limitado por la diferente expresion Placa acrémica retiniana.
genética y la frecuencia de las mutaciones genéticas que Bau-Lesiones cutaneas en “confeti”.
san esta enfermeda®. 9. Mudltiples quistes renales.
Por ejemplo los tumores cerebrales son los que provocan
la epilepsia y el déficit cognitivo. El complejo sindromatic&T definida: dos criterios mayores o uno mayor con dos cri-
es extremadamente variable. Se estima que el 80 por ci¢atms menores.
de los casos presentan epilepsia; 15% tienen déficit cogriti- probable: un criterio mayor y un criterio menor.
vo y de éstos, el 25% tienen autismo; el 18% tienen alglEiRposible: ya sea un solo criterio mayor o dos criterios me-
manifestacion cutdnea como son las placas blanquecimases.
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a. Cuando hay displasia cortical cerebral y migracion degeogresién. En los casos severos, el 30 por ciento aproxima-
materia blanca de las vias conjuntamente, se debe atamente muere antes de los 5 afios y el 50 al 75 por ciento
siderar como una caracteristica y no dos criterios de Ehtes de alcanzar la edad adulta. El empeoramiento se apre-

b. Cuando coexisten linfoangiomiomatosis y angiolipomaga en la esfera mental. El status epiléptico provocaba mu-
renales, deberan considerarse otras caracteristicas dbés de las muertes en el pasado, en la actualidad se ha me-

ET antes de realizar el diagndstico definitivo. jorado la terapia anticonvulsivante. Las neoplasias también
c. Se sugiere la confirmacion histoldgica. son causa de mortalidad, sobre todo por la malignizacion de
d. La confirmacion imagenoldgica es suficiente. los gliomas que surgen de las zonas estriatotalamicas. El

e. Un panelista sugirio que tres o mas lineas radialescdasejo genético puede ayudar a reducir la transmisién de la
migracién de sustancia blanca constituye un critef®l, mas si en la familia se presenta con frecuencia el sindro-
mayor. me neurocutaneo, hay un 50% de posibilidades de que un

nuevo miembro nazca con el padecimiento. No se conoce la
El curso de la enfermedad desde el nacimiento, el diagracion, se hace un manejo sintoméatico de los sintomas y
néstico tiene que ser hecho con CT en los neonatos, perdetas alteraciones que se vayan presentando.

un 75 por ciento de los casos los pacientes han sido evalud-as personas con la forma intermedia de ET pueden tener

dos y considerados como normales, por lo que hay que temer vida sin pérdida de la funcion. Otros, con incapacidad

presente la presencia de la enfermedad o de epilepsia sedera, con epilepsia, infecciones, tumores, afeccion renal o

retardo en el desarrollo psicomotor en los antecedentescfamplicaciones pulmonares que causan gran mortalidad. La

miliares. Sin embargo, la presencia de convulsiones y défasica triada de convulsiones, déficit cognitivo y angiofibro-
cit cognitivo se hacen méas aparentes entre los 2 y los 3 afitas se presenta Unicamente en personas con ET severa.

La presencia de alteraciones cutaneas faciales, el llamaddlo hay un tratamiento especifico para la ET. El trata-

adenoma sebaceo, aparece mas tarde, entre los 4 y losmigdto esta orientado al manejo de los sintomas. La medi-

afios y de evolucion progresiva. Conforme los afios pasaaion antiepiléptica para el control de las convulsiones, lo
las convulsiones cambian en su patron de presentacidonceasl puede ser dificil. Escolaridad especial o de cuidados
los dos primeros afios son del tipo espasmo en flexién, cencustodia que va a ser determinado por la severidad del
mioclonias en flexién e hipsarritmia. Las descargas irregigficit cognitivo. El adenoma sebéaceo de la cara puede ser
lares disrritmicas o de espigas de alto voltaje y ondas lemtemnejado con laserterapia. Estas lesiones tienden a recu-
en el EEG son las anormalidades mas comunes. Alredediory se deben repetir los tratamientgs®27-5'El manejo

del 25 por ciento de los pacientes con ET presentan el espasparte del equipo de rehabilitacion, con la participacion

mo en flexion. Mas tarde, las convulsiones cambian a ad&l médico de rehabilitacion, quien realiza el seguimiento

gues mas tipicos de convulsiones generalizadas y ataguelsprogreso del caso, junto con el terapista fisico, terapis-
psicomotores o un atipico pequefio mal. En cualquieratdeocupacional, terapista del lenguaje, psicélogo, el maes-
los tipos de convulsiones, pueden ser breves, especialméntele educacion especial, el orientador vocacional, orte-
si el paciente esta recibiendo medicacién anticonvulsiva. lsasta, etc., equipo al cual hay que agregar a los médicos
crisis son siempre un indice de que hay una lesion cerelesgecialistas que a su vez estan pendientes de la evolucion
con anormalidades nerviosas focales, pero no estan en méd-caso, con la revisién periédica del caso para detectar
cion con la extension de las lesiofés. tempranamente las complicaciones y dar el tratamiento
La evolucion lenta de la enfermedad, una vez detectadportuno de las mismas.

no puede ser alterada. La terapia anticonvulsiva puede seEl prondstico de los nifios con minima afeccién evolu-

eficaz y es permanente. La ACTH suprime los espasnmsnan bien. Los nifios con déficit cognitivo profundo o con

flexores y tiende a normalizar el EEG anormal. No es dpilepsia incontrolable responden pobremente.

utilidad el intento de extirpacion de los tumores, alin en pa-Las complicaciones tales como el déficit cognitivo seve-

cientes severamente afectados. Sin embargo, hay paciemgsimores cerebrales (astrocitoma), convulsiones incontro-

gue no tienen deterioro de su aspecto mental y pueden béiges, rabdomioma del corazon, sangrado de los angiofi-
ficiarse con la dermabrasion de las lesiones faciales, cobralipomas renales, etc., con complicaciones que ponen en
advertencia de que pueden recidivar. Mientras que los ngeligro la vida del paciente y requieren de una participacion
rocirujanos pueden realizar extirpaciones de los tumorasltidisciplinaria y de recursos hospitalarios médico-qui-
cerebrales que den lugar a una epilepsia incontrolable ottimgicos de avanzada para su correcto control.

cer derivaciones ventriculares en pacientes con increment®entro de la prevencién de nuevos casos, el consejo ge-

de la presion intracraneaf. nético se recomienda en la pareja con antecedente de una

En general, la enfermedad avanza tan lentamente quéistoria familiar con ET. El diagndstico prenatal no es posi-
puede decir que no tiene progresion o se ha estancadblewun con los recursos médicos actu#lesinque el ultra-
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sonido prenatal pudiera aportar un avance en tal sentido. La CONCLUSION

ET puede aparecer con una nueva mutacion, por lo que en

estos casos no existe la posibilidad de prevencion algun&e presenta un caso de ET, se hace una discusion del cuadro
Por todo lo ya referido, se concluye que el caso preserdirico que presento el caso, en relacion a lo publicado en la

do corresponde a una ET, de posible origen hereditario, cligggatura. Se concluye que es una enfermedad que tiene un

severidad es moderada, sin afeccion importante a la esfeigen autosémico dominante, con alteraciones en los cro-

mental, que ha producido una discapacidad para sus activssomas 9 y 16. El cuadro clinico es caracteristico y los

dades escolares, que amerita de un seguimiento estrechegtidios de laboratorio y de gabinete hacen con precision el

parte del equipo multidisciplinario de rehabilitacion. diagnostico. No asi en la forma frustrada o en aquellos casos
Ante lo ya mencionado, los expertos sugieren el siguiate afeccion discreta del sindrome neurodérmico. La evolu-

te plan de seguimiento: cion es muy variada, al igual que la sobrevida. Los cuidados
médicos y de rehabilitacion deberan estar orientados a de-

Seguimiento en todas las edades: tectar tempranamente las complicaciones, a la realizacion

— Revision periddica, andlisis de los signos y los sintomds, estudios para el manejo oportuno de las mismas. No hay
— Observacion de los cambios y su magnitud, mantenenenera de prevenirla, aunque con los nuevos avances en
seguimiento por los especialistas consultados. genética se vislumbra la posibilidad de tener una oportuni-
— Solicitar las RM y las TC cuando sea necesario, dad para un tratamiento mas dirigido a la etiopatogenia. El
— Solicitar las biopsias que se requieran, control urolégiensejo genético es la Unica manera de prevenir por el mo-
co con TC, US renales, si es necesario centelleografianto nuevos casos. Se anotan los lineamientos que exper-
renal, etc., tos en ET han sugerido para el seguimiento de los casos.
— Monitorizacién de las crisis convulsivas por el neurdlo-
go, valorar cirugia para la epilepsia y el implante vagal
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