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Sindrome de Sturge-Weber asociado a displasia cortical.
Reporte de un caso de patologia dual
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RESUMEN

El sindrome de Sturge-Weber es un trastorno neurocutaneo
congénito poco frecuente que se caracteriza por asociaciéon de
malformaciones capilares faciales, cerebrales y oculares. El in-
volucro neurolégico mas comun es la epilepsia, presente en el
75-90% de los pacientes. Por otro lado, en la epilepsia refrac-
taria, algunas de las lesiones causales son las malformaciones
del desarrollo cortical. La resonancia magnética de craneo es el
método radioldgico de eleccion para visualizar el area cerebral
malformada, y el electroencefalograma, para la localizacién pre-
cisa del foco epileptogénico. Presentamos el caso de una pacien-
te femenina de un ano y 11 meses de edad, con evidencia clinica
y estudio de imagen concluyente del sindrome de Sturge-Weber
izquierdo y electroencefalograma de descargas paroxisticas de
inicio focal posterior derecho compatible con displasia cortical
derecha. Se aborda la descripcién clinica, los estudios paracli-
nicos y la evolucién del abordaje multidisciplinario realizado.
Aunque la incidencia de crisis epilépticas es alta en el sindrome
de Sturge-Weber, nuestra enferma tiene evidencia de epilepsia
de inicio focal en el hemisferio contralateral a la lesion, lo cual
no ha sido escrito previamente en la literatura.

Palabras clave: Sindrome de Sturge-Weber, displasia cortical
focal, patologia dual, angiomatosis leptomeningea, crisis con-
vulsivas, epilepsia.

Nivel de evidencia: IV.

INTRODUCCION

El sindrome de Sturge-Weber (SSW) es un trastorno
neurocutaneo congénito poco frecuente que se carac-
teriza por la asociacién de malformaciones capilares
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Sturge-Weber syndrome associated with cortical dysplasia.
A dual pathology case report

ABSTRACT

The Sturge-Weber syndrome is a rare congenital neurocutaneous
disorder characterized by the association of facial, eye and brain
capillary malformations. The most common neurological invol-
vement is epilepsy, present in 75-90% of the patients. In refrac-
tory epilepsy, one of the causes is malformations in the cortical
development. Brain MRI is the radiological method to display
the malformed brain area, and electroencephalogram is used
for the precise location of the epileptogenic focus. We present the
case of a one-year, 11-month-old female with clinical and ima-
ging evidence of left-side Sturge-Weber and electroencephalogra-
phy evidence most consistent with probable right-side cortical
dysplasia. We address the clinical description, paraclinical stu-
dies, and the outcome of our multidisciplinary approach. Our
patient presents two independent diseases whose association has
not been previously described in the literature. Although the in-
cidence of seizure is high in Sturge-Weber, our case has evidence
of seizure onset in the contralateral hemisphere.

Key words: Surge-Weber syndrome, focal cortical dysplasia,
dual pathology, leptomeningeal angiomatosis, convulsive seizu-
res, epilepsy.

Level of evidence: IV

faciales, cerebrales y oculares que dan lugar a un am-
plio espectro con diversos grados de anomalias ocula-
res y neurolégicas.
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Abreviaturas:

SSW = Sindrome de Sturge-Weber.
MVO = Mancha en coloracién de vino de oporto.
RM = Resonancia magnética.

v-EEG = Videoelectroencefalograma.

DCF = Distrofia cortical focal.
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La epidemiologia exacta es desconocida, aunque
se calcula su prevalencia en alrededor de 1/20,000
a 1/50,000 nacidos vivos.? El SSW esta causado por
una mutacién somética mosaico en GNAQ (9q21)
que codifica para la proteina Gq alfa, que es critica
para la senalizacién intracelular de un gran grupo
de receptores acoplados a la proteina G, importan-
te para la funcién de varios factores de crecimiento,
péptidos vasoactivos y neurotransmisores.3

La malformacion capilar facial (cldsicamente de-
nominada «angioma») es una mancha de coloraciéon
en vino de oporto (MVO) que esté4 presente al naci-
miento y se localiza en la distribucién dermatomal
del nervio trigémino; usualmente V1 y V2. Se calcula
que el 8% del total de los pacientes con MVO congé-
nita presentan SSW, cifra que aumenta hasta un 35%
si la MVO esta presente en ambos lados de la cara.*
La afectacién ocular méas comun es el glaucoma, que
se desarrolla en el 30-48% de los individuos con SSW;
el 60% es diagnosticado dentro de los primeros dos
anos de vida.’

Neurolégicamente, la manifestacion clinica mas
comun es la epilepsia, presente en el 75-90% de los
sujetos. La extension de la malformacion cerebral,
caracterizada comtinmente por angioma leptome-
ningeo, estd correlacionada con la severidad de las
crisis epilépticas y la progresion de la enfermedad;
asi mismo, los pacientes pueden desarrollar hemi-
paresia, hemiplejia y varios grados de discapacidad
intelectual.®

El diagnéstico se sospecha en el examen clinico y
se confirma mediante técnicas de imagen como radio-
grafia, tomografia computarizada o resonancia mag-
nética (RM), las manifestaciones pueden ser desde
alteraciones vasculares leves o hemiatrofia cerebral
ipsilateral hasta presencia de calcificaciones cortica-
les y angiomatosis leptomeningea, dependiendo del
tiempo de evolucién del padecimiento.*

DISPLASIA CORTICAL

Algunas de las lesiones causales de las epilepsias
refractarias tanto en nifos como en adultos son las
malformaciones del desarrollo cortical, que compren-
den las etapas de proliferacién neuronal, migraciéon
neuronal y organizacion de la corteza cerebral. Entre
las alteraciones en la proliferacion neuronal estan las
displasias corticales focales (DCF), que se clasifican
en tipo I, IT y II1.7

La RM de cerebro es el método radiolégico de elec-
cion para visualizar el area cerebral malformada; tie-
ne una sensibilidad del 80%. Por su lado, los estudios
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electrofisiol6gicos juegan un rol de suma importancia
en la localizacion precisa del foco epileptogénico, ya
sea con técnicas no invasivas como el electroencefa-
lograma (EEG) o el videoelectroencefalograma (v-
EEG), o con técnicas invasivas como la colocacién de
electrodos esfenoidales, grillas subdurales o electro-
corticografia intraoperatoria.®

La reseccién de la corteza cerebral con malforma-
cion del desarrollo continta siendo el tratamiento
de eleccion en los pacientes con epilepsia focal re-
fractaria.

REPORTE DE CASO

Femenina de un ano y 11 meses de edad, origina-
ria y residente de la ciudad de Querétaro, Qro., con
diagnéstico de epilepsia refractaria; sin anteceden-
tes heredofamiliares de importancia. Presenta los
siguientes antecedentes perinatales: producto de la
segunda gesta, embarazo normoevolutivo, cesarea
electiva a las 38 semanas de gestacion, Apgar 9/10,
crecimiento y neurodesarrollo normoevolutivos has-
ta los nueve meses de edad (sostén cefalico a los tres
meses, sedestacion a los siete meses, gateo a los sie-
te meses, bipedestaciéon con ayuda a los nueve me-
ses, balbuceo a los ocho meses y primeros fonemas a
los nueve meses).

Como antecedentes personales patolégicos, tiene
la presencia desde el nacimiento de MVO facial iz-
quierda de distribucién del V nervio craneal, ramas
oftalmica y maleolar, que sobrepasa la linea media
(Figura 1).

A los nueve meses de edad, se le sometié a un in-
greso hospitalario por presentar un proceso infeccioso
y fiebre acompanados de una crisis convulsiva motora
caracterizada por movimientos clénicos de hemicara
derecha, seguida de desconexién del medio y movimien-
tos clénicos del brazo y la pierna derechos; se le practi-
¢6 EEG, que fue anormal por la presencia de actividad
paroxistica cortical en multiples regiones y asimétrico
por atenuacién del voltaje en la regiéon temporooccipital
izquierda y actividad lenta en la regién temporoparie-
tal derecha. El estudio de resonancia magnética mos-
tré multiples y pequenas telangiectasias en el espacio
subaracnoideo en la regién temporooccipital izquierda.
Por los datos anteriores, se integré el diagnéstico de
sindrome de Sturge-Weber izquierdo. Se egres6 hospi-
talariamente con tratamiento antiepiléptico a base de
acido valproico y levetiracetam.

La paciente tuvo control de las crisis convulsivas
por un ano; sin embargo, tras el evento antes des-
crito, presenté retraso en la adquisicién de items del
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neurodesarrollo (deambulacién con ayuda a 1os18 me-
ses, sin ayuda a los 19 meses, bisilabos a los 12 meses,
sin progresién en la adquisicion del lenguaje oral).

Al ano y 10 meses, tuvo un nuevo ingreso hospita-
lario por manifestar descontrol de las crisis epilépti-
cas, que se caracterizaban por presentar mirada fija,
desconexién del medio y mioclonias de predominio
matutino, con caracter progresivo; los estudios de
EEG interictales fueron anormales por mostrar acti-
vidad focal parietotemporal derecha con propagacion
contralateral y generalizacién secundaria. Un EEG

Dibujo representativo de la lesion capilar facial de la paciente, mancha de vino
de oporto con distribucion en las ramas oftalmica y maxilar del nervio trigémino
izquierdo. Obsérvese la invasion de la linea media.

Figura 1. Distribucion de la lesion capilar facial.

ictal con crisis miocldnica clinica mostré abundantes
complejos punta-onda lenta en la regién temporopa-
rietal derecha con propagacién contralateral segui-
da de actividad lenta generalizada lenta en rango
theta (Figura 2). El estudio de RM con hallazgos de
angiomatosis pial y disminucién de volumen corti-
cosubcortical en la regién temporoparietaloccipital
izquierda (Figura 3). Se egres6 del hospital a los tres
dias de su ingreso, con control parcial de las crisis,
y se estableci6 tratamiento con levetiracetam, acido
valproico, lacosamida y clobazam.

Por la presencia de hallazgos contradictorios cli-
nicos-radiograficos izquierdos y EEG con actividad
epiléptica en la regién posterior derecha, se solicitd
evaluacion conjunta con la Clinica de Epilepsia del
Centro Neurolégico del Centro Médico ABC, donde
se valor¢ el caso en sesiones sucesivas y se hizo un
v-EEG interictal adicional, el cual demostré6 paroxis-
mos punta-onda lenta en el cuadrante posterior de-
recho con propagacion contralateral (Figura 4). La
revision de los estudios de imagen por un neurora-
diélogo determiné la presencia de un complejo de
displasia cerebral corticosubcortical, polimicrogiria
y paquigiria del cuadrante encefalico posterior de-
recho (Figura 5). Se concluy6, entonces, que la pa-
ciente presentaba patologia dual caracterizada por
SSW izquierdo y actividad epiléptica con DCF en el
cuadrante posterior derecho. La evaluacién oftalmo-
logica se realiz6 al mes, en donde se descart6 la pre-
sencia de glaucoma.

DISCUSION

En el presente articulo presentamos el caso de una
paciente femenina de un ano y 11 meses de edad
con epilepsia refractaria; con diagnéstico de SSW iz-
quierdo y DCF derecha.
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Resonancia magnética craneal contrastada
con gadolinio secuencia T1; A: corte sagital
y B: corte coronal. Las imdgenes muestran
reforzamiento leptomeningeo surcal parie-
tooccipital extenso izquierdo, en relacion con
sindrome de Sturge-Weber izquierdo.

Figura 3.

Lesion leptomeningea en el hemisferio
izquierdo.

En esta época se observa actividad anormal
por presencia de paroxismos punta-onda
lenta en el cuadrante posterior derecho con
propagacion contralateral.

Figura 4.

Electroencefalograma interictal.

Resonancia magnética craneal secuencia T1;
A: corte coronal y B: corte transversal. Las
imdgenes muestran corteza parietooccipital
gruesa, paquigirica, con pérdida de interfase
de sustancia gris-blanca en el componente
opercular, imagen sugestiva de displasia
cortical.

Figura 5.

Lesion displasica en el hemisferio dere-
cho.
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La nina manifest6 una primera crisis a la edad de
nueve meses, facilitada por presencia de fiebre, pre-
sentacion clinica sugestiva de su relacién directa con
SSW izquierdo, lo cual concuerda con lo descrito en
la literatura.? La existencia de malformaciones cor-
ticales se ha documentado en estudios patolégicos
de tejido cerebral ipsilateral resecado en individuos
con SSW;? la literatura sugiere que la epileptogéne-
sis esta relacionada con la hipoperfusién del tejido
cerebral aunada a un drenaje venoso anormal, y la
lesi6n andxica contribuye a la calcificacion cerebral,
ruptura de la barrera hematoencefalica y desarrollo
de malformaciones corticales.!®

Sin embargo, durante la evolucién clinica de nues-
tro caso, se observ6 una modificacién de su patrén de
crisis, asi como un nuevo periodo con exacerbacién
clinica; el EEG fue sugestivo de actividad epilépti-
ca contralateral al hemisferio afectado por el SSW,
lo cual derivé en una reevaluacion del caso por un
equipo interdisciplinario, en la cual se confirmé ac-
tividad eléctrica irritativa en la regién posterior del
hemisferio derecho. Durante la reevaluacion de RM
se observaron datos imagenolégicos de displasia ce-
rebral corticosubcortical, polimicrogiria y paquigiria
del cuadrante encefalico posterior derecho, los cua-
les guardan relacién con el foco irritativo observado
en los estudios de EEG; independiente a los datos
de compromiso angiomatosis pial y disminucién del
volumen corticosubcortical en la regién posterior iz-
quierda ya descritos previamente, en relacién con el
SSW izquierdo.!!

Si realizamos una evaluacién retrospectiva, la pa-
ciente mostré descontrol de crisis con manifestaciéon
clinica diferente al primer evento convulsivo, ademas
de pobre respuesta al tratamiento antiepiléptico. Por
otro lado, la epilepsia refractaria es una de las pre-
sentaciones clinicas mas comunes de todos los tipos
de DCE, y existe estrecha concordancia entre la loca-
lizacién de la crisis definida por EEG y la localizacién
anatémica de la DC definida por RM,? como demues-
tra este reporte.

CONCLUSION

La dificultad diagnéstica de este caso es debida a la
presentacion independiente en una misma persona
de dos patologias poco frecuentes y potencialmente
epileptogénicas, lo cual no se ha descrito previamen-
te en la literatura.

Lo anterior sugiere que el abordaje diagnéstico
ante la presencia de datos discordantes electroence-
falograficos y clinicos en pacientes con patologia es-
tablecida previa es la reevaluacién cuidadosa e inter-
disciplinaria para determinar el diagnéstico adecua-
do, la terapéutica apropiada y un pronéstico certero.
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