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La esclerosis tuberosa (ET), conocida como epiloia o Facomatosis
de Pringle-Bourneville, es una condicién genética neurocutdnea'.
Su patrén de herencia es autosémica dominante con penetrancia
completa pero expresividad variable.? La triada clinica de la ET
fue descrita en 1908 por Vogt y se compone de: retraso mental,
epilepsia y angiofibromas.? Su incidencia es de 1/6 000-10 000
recién nacidos vivos."?

La ET es causada por mutaciones en los genes Tscl o Tsc2
que codifican las proteinas hamartina y tuberina respectivamente,
ocasionando el aumento de la actividad de la via mTOR (por sus
siglas en inglés, Mammalian Target of Rapamycin). Esta via es
esencial para la regulacién de la proliferacién celular y la inhibi-
cién de la apoptosis, resultando su activacién en la formacién de
hamartomas en multiples tejidos."*

La ET tiene afeccién multisistémica en sistema nervioso central, piel, corazén, pulmones,
ojos y rifones. La aparicién de manifestaciones en estos drganos constituye la base para el diag-
néstico de esta enfermedad, basado en los criterios diagndsticos revisados en el 2012 durante la
Conferencia Internacional del Consenso Clinico de et, ver tabla 1.13°

Las manifestaciones dermatoldgicas se presentan en 90% de los pacientes con ET ¢ incluyen:
méculas hipocrémicas, angiofibromas faciales, placas fibrosas cefdlicas, fibromas ungueales y la
piel de zapa.' Los angiofibromas faciales son un signo patognoménico de la ET y se presentan
en 83 a2 90% de los casos iniciando entre los dos y los cinco anos.>® Al inicio se observan como
miéculas vasculares localizadas en el centro de la cara (regién malar, dorso nasal, pliegue nasola-
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Tabla I. Criterios diagnésticos para esclerosis tuberosa

Ciriterios clinicos

Diagnéstico definitivo

>2 criterios mayores o 1 criterio mayor mds >2 criterios menores

Diagnéstico posible

1 criterio mayor o >2 criterios menores

Sistema/érgano Criterios mayores Criterios menores
Méculas hipocromicas (=3 lesiones, 25 mm
de didmetro)
Dermatoldgico Angiofibromas (23) o Placa fibrosa cefilica Lesiones cutdneas en confeti
Fibromas ungueales (>2)
Piel de zapa
Pozos del esmalte dental (>3)
Dental . .
Fibromas intraorales (>2)
Displasias corticales
Neurolégico Nédulos subependimarios
Astrocitoma subependimario de células gigantes
Oftalmoldgico Multiples hamartomas nodulares retinianos Placa acrénica retiniana
Cardiaco Rabdomioma cardiaco
Pulmonar Linfangiomatosis pulmonar'
Nefrolégico Angiomiolipoma (>2)' Quistes renales multiples

Otros 6rganos o sistemas

Hamartoma no renal

Criterios genéticos

Diagnéstico definitivo

Identificacién de una mutacién patogénica en el gen Tsct o en el gen Tsc2?

'La combinacién de los criterios mayores (linfangiomatosis pulmonar y angiolipoma) sin otros hallazgos no cumplen
con el criterio de diagndstico definitivo.
“De 10 a 25% de los pacientes no presenta en el estudio genético mutaciones en gen TSCI 0 TSC2, esto no descarta
el diagndstico, habrd que basarse en los criterios clinicos.
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bial, frente y mentén). Con el tiempo,
evolucionan y se vuelven mds fibrosas,
convirtiéndose en pdpulas con forma
de domo, de coloracién rojo-violdcea si
su componente principal son vasos san-
guineos o del color de la piel si es tejido
fibroso. Los angiofibromas aumentan de
numero y progresan conforme la edad,
exacerbdndose durante la adolescencia,
por lo cual, se pueden confundir clini-
camente con acné."®

El tratamiento de la ET es mul-
tidisciplinario y su objetivo principal
es tratar los sintomas causados por los
hamartomas y dar medidas profildcticas
para evitar la pérdida de la funcién de los
érganos afectados.

En cuanto al tratamiento dermato-
16gico, se recomienda el uso de protector
solar, ya que la exposicién prolongada al
sol se asocia con la exacerbacién de los
angiofibromas.®Para el tratamiento exis-
ten diversas opciones, como luz intensa
pulsada, ldser de co2 y, recientemente, el
uso topico o por via oral de inhibidores

de mtor como el sirolimus.">°
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Nuevo caso

Luis Gerardo Dominguez Carrillo”, Luis Gerardo Dominguez Gasca”

Paciente femenina de 48 anos, diestra, de ocupacién adornadora de calzado durante los
ultimos treinta afios que acude por dolor en articulacion trapecio-metacarpiana (Tmc)

izquierda de cinco meses de evolucion, que se exacerba con su actividad laboral.

A la exploracién dirigida, se detecta
articulacién Tmc con aduccién y
moderada hiperextensién, dolorosa
al efectuar pinza fina indice-pulgar,
fuerza de prension disminuida 3/5,
resto de exploracién normal.
Respecto a la sintomatologia, se
describe dolor relacionado con la
actividad, en la base del pulgar,
asociado con la dificultad de efectuar
pinza fina y gruesa.

Dadas las caracteristicas de la
paciente, ;cudl es su impresion
diagnédstica y qué tratamiento
prescribiria en funcién de la evidencia?
Radiografia oblicua de ambas manos.
Figuras | y 2.

Figura |

Figura 2
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