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SUMMARY

Tuberous sclerosis is a dominant autosomal inherited disease clini-
cally characterized by mental retardation, seizures and angiofibro-
mas. Facial angiofibromas start with erithematous papules in pa-
tients between 4 and 10 years old, and grow progressively. They are
present in 70 to 83% of the cases and spread on the nose, nasolabial
folds and chin. Facial angiofibromas are anti esthetic, produce
bleeding, cutaneous infections because of the difficulty to clean be-
tween vegetative lesions, and nostril and vision obstruction. Several
treatments have been proposed like shaving excision in the first
step and dermabrasion second step; carbon dioxide laser resurfac-
ing with some side effects, cryosurgery and argon laser. A case
with resection and coagulation of the lesions in one step with very
satisfactory results is reported.
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RESUMEN

La esclerosis tuberosa es una enfermedad hereditaria,
autosómica, dominante, caracterizada por retraso mental, con-
vulsiones y angiofibromas. Los angiofibromas faciales co-
mienzan como una lesión pápulo eritematosa en pacientes
entre los 4 y 10 años de edad, con crecimiento gradual. Están
presentes en el 70 al 83% de los casos; se distribuyen en na-
riz, surcos nasogenianos y mentón. Estas lesiones dan un as-
pecto antiestético de la cara, sangrado, infecciones cutáneas
por la dificultad del aseo entre las lesiones vegetantes, y obs-
trucción visual y nasal. Se han propuesto varios tratamientos,
como rasurado en un primer tiempo y dermoabrasión en el
segundo, láser CO2 con algunos efectos secundarios,
crioterapia y láser Argón, entre otros. Se presenta un caso en
quien se realizó resección de las lesiones con cauterización
en un solo tiempo quirúrgico con resultado muy satisfactorio.
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INTRODUCCIÓN

El primer caso de agiofibroma fue reportado por von
Recklinghausen, en 1863, pero fue identificado como
entidad clínica hasta 1880, cuando Desire-Magloire
Bourneville describió las lesiones tuberosas presentes
en la corteza cerebral. Pringle denominó a las lesio-

nes cutáneas como adenoma sebáceo.1-3 Es una enfer-
medad neurocutánea que cursa con múltiples hamar-
tomas en diversos órganos, particularmente el cere-
bro. Es un trastorno de diferenciación y proliferación
celular que puede afectar cerebro, piel, globo ocular,
riñón y otros órganos.

Patogénesis: Tiene una prevalencia de 1 en 10,000;
dos tercios de los casos son esporádicos. Los casos fa-
miliares se reportaron en 1910 y el patrón autosómico
dominante en 1935. Se reconocen dos alteraciones
genéticas, una en el locus cromosómico 9q 34 denomi-
nada gen complejo esclerosis tuberosa 1 (TSC1) que
codifica una proteína llamada hamartina; y otro en el
locus cromosómico 16p 13.3 conocido como (TSC2)
que codifica una proteína llamada tuberina.4 Ambas
alteraciones llevan a un fenotipo idéntico. En los ca-
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sos esporádicos, el 70% se debe a defectos de tipo
TSC2.5

Se propone una acción semejante de la hamarti-
na y la tuberina en función de ser supresoras tumo-
rales. Se ha demostrado que la tuberina y hamarti-
na interactúan directamente una con la otra
formando un complejo citoplasmático que tiene un
efecto inhibitorio en el crecimiento celular y dicha
inhibición depende de la interacción entre ambas
proteínas. Se ha demostrado en Drosofilas que se
requieren de ambas proteínas para regular el creci-
miento celular.6-8

MANIFESTACIONES DERMATOLÓGICAS

Las lesiones cutáneas típicas son máculas hipocrómi-
cas, angiofibromas faciales, fibromas periungueales,
placas con aspecto de lija (“shagreen patch ) y placas
fibrosas. Las manchas hipomelánicas se presentan en
el 90% de los casos; se observan con más claridad con
luz ultravioleta. Dichas manchas no presentan enro-
jecimiento ni sudoración a la estimulación con pilo-
carpina en estos pacientes.9

Los angiofibromas faciales se presentan entre el 70
y 83% de los casos. La placa con aspecto de lija es
una lesión ligeramente elevada de bordes irregulares
y superficie áspera localizada habitualmente en espal-
da o flancos.

MANIFESTACIONES NEUROLÓGICAS

Típicamente se conocía la tríada de Vogt (epilepsia,
retraso mental y angiofibromas) como característica
de la enfermedad; sin embargo, sólo se confirma en
una tercera parte de los casos, y en el 6% de ellos no
se presenta ninguna de las tres. Las crisis epilépti-
cas se presentan en el 80 a 90% de los casos; en
ocasiones requieren tratamiento quirúrgico o median-
te radiocirugía estereotáctica para un control adecua-
do. Retraso mental en el 60% de los casos de grado va-
riable, así como trastornos de conducta y autismo. La
severidad de las alteraciones neurológicas se asocia a
la mayor cantidad de tuberosidades cerebrales. Del 6
al 14% desarrollan astrocitomas de células gigantes,
patognomónica de la enfermedad.

MANIFESTACIONES OFTALMOLÓGICAS

El 80% desarrolla alteraciones retinianas como astrocito-
mas, hamartomas y áreas acrómicas (facomatosis). En
forma secundaria puede haber desprendimiento de retina
y hemorragia vítrea que producen alteraciones visuales.
También puede haber defectos de pigmentación del iris.

OTRAS ALTERACIONES

A nivel renal se pueden presentar angiolipomas o quis-
tes hasta en el 50 a 80% de los casos. Más de dos ter-

Figuras 1 y 2. Vista pre y posoperatoria de
frente.Figura 1. Figura 2.
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cios de los pacientes tienen rabdomiomas cardiacos. En
el 1% de los casos se observa una linfoangio-leiomioma-
tosis pulmonar; ocasionalmente presentan pólipos rec-
tales hamartomatosos, lesiones hamartomatosas en
ovarios y hoyuelos en el esmalte dentario.10,11

Figuras 3 y 4. Vista pre y posoperatoria
basal.Figura 3. Figura 4.

Figuras 5 y 6. Vista pre y posoperatoria ¾
izquierda.Figura 5. Figura 6.

CASO CLÍNICO

Paciente masculino de 26 años de edad, con antece-
dentes de crisis convulsivas desde la infancia, resec-
ción de tumoración cerebral a los 15 años. Inició su
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Figuras 7 y 8. Vista pre y posoperatoria la-
teral izquierda.Figura 7. Figura 8.

Figuras 9 y 10. Vistas pre y posoperatorias
de frente (acercamiento).Figura 9. Figura 10.

padecimiento a los 11 años de edad con lesiones
nodulares en mentón, surco nasogeniano, labio su-
perior y mejilla. Acudió el familiar solicitando co-
rrección de obstrucción nasal, así como dificultad
para aseo de la cara por presencia de tumoraciones
vegetantes. El paciente presenta retraso mental mo-
derado y autismo.

Bajo anestesia general e intubación orotraqueal se
resecaron las lesiones con bisturí hoja 15, seguido de
cauterización con electrocauterio monopolar. Se apli-
ca en las lesiones polimixina en ungüento y se mane-
jan en forma abierta (Figuras 1 a 10).

El paciente presentaba también un fibroma en dor-
so del primer dedo de la mano derecha, sin evidencia
de involucro óseo (Figuras 11 y 12). En la región
lumbosacra presentaba una placa con aspecto de lija
(shagreen patch) (Figura 13); así como algunas man-
chas hipocrómicas en la piel.

DISCUSIÓN

Los angiofibromas que tienen estos pacientes con
frecuencia causan obstrucción de narinas, y en algu-
nos casos, obstrucción visual. Un factor determi-
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Figura 11. Fibroma del primer dedo de la mano derecha.

Figura 12. Rx que muestra compromiso de tejidos blandos.

Figura 13. “Shagreen patch”. Placa con aspecto de lija en la región
lumbosacra.

nante para solicitar atención es el grado de retraso
mental y adaptación social de estos pacientes, ya que
en los casos con menor retraso mental o menos tras-
tornos de conducta, acudirán en forma más tempra-
na a corregir el problema antiestético. Son lesiones
friables que sangran abundantemente durante su re-
sección. Se han recomendado diferentes medidas te-
rapéuticas, como resección, criocirugía, desecación y
curetaje, metotrexate, dermabrasión, escisión limita-
da y dermabrasión, rasurado, láser CO2, láser ar-
gón. Sin embargo, los tratamientos que involucran
capas superficiales, como el láser, no son efectivos

para las lesiones vegetantes, por lo que de entrada
se debe hacer una ablación de las grandes lesiones y
después tratar las lesiones más planas. Son pocos
los casos que tendrán un seguimiento a largo plazo,
ya que se considera que el 75% de los casos fallece
antes de los 25 años. En este caso se trataron las le-
siones en un solo tiempo quirúrgico, aliviando el
problema obstructivo.12
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