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RESUMEN

La esclerosis tuberosa es una enfermedad autosémica rece-
siva, con un 100% de penetrancia y expresividad variable, y
un 60 a 75% de nuevas mutaciones, con alteraciones en los
cromosomas 9 y 16. El cuadro clinico es caracteristico y los
estudios de laboratorio y de gabinete hacen con precisiéon
el diagndstico. La evolucidon es muy variada, al igual que la
sobrevida. Los cuidados médicos y de rehabilitacion debe-
ran estar orientados a detectar tempranamente las compli-
caciones a la realizacién de estudios para el manejo oportu-
no 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 etiopatogenia. El consejo genético es la unica manera
de prevenir por el momento nuevos casos. A continuacién
se presenta el caso de un paciente nacido en el Hospital
Universitario «Dr. José Eleuterio Gonzalez», de Monterrey,
el cual presentaba caracteristicas clinicas y radioldgicas
compatibles con esta enfermedad.
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ABSTRACT

Tuberous sclerosis is an autosomal recessive disease, with
100% penetrance, variable expressivity, and 60-75% of new
mutations, abnormalities on chromosomes 9 and 16. The
characteristic clinical and laboratory studies make a diag-
nosis. Evolution is very varied, like survival. Medical care
and rehabilitation should be aimed at early detection of
complications, studies for the timely management of the
same. There is no way to prevent it, but with the new ad-
vances in genetics see the possibility of having an oppor-
tunity for a more targeted treatment to the pathogenesis.
Genetic counseling is the only way to prevent new cases
at the moment. We report the case of a patient born at the
Hospital «Dr. José Eleuterio Gonzalez» de Monterrey, which
presented clinical and radiological features compatible with
this disease.
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tuberomas, hamartomas.

DESCRIPCION DEL CASO

Recién nacido masculino, hijo de madre de 24 afos,
aparentemente sana, estado civil: unién libre, esco-
laridad primaria, religion catdlica, sin antecedentes
patoldgicos, sin consanguinidad, producto de la ter-
cera gesta, dos partos previos, control prenatal en
Hospital Materno Infantil de Monterrey, donde a las
20 semanas de gestacidon se detecta en ultrasonido
obstétrico, masa intracardiaca, por lo que es enviado
a este hospital para su valoracion; a las 26 semanas
de gestacion se realiza un ultrasonido obstétrico en
nuestro hospital, reportando tumoracién intracardia-
ca en cavidad derecha, valvula tricuspide con escaso
flujo transvalvular y ligera dilatacién de ventriculo iz-
quierdo.
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Se programa cesarea a las 38 semanas de gesta-
cion de acuerdo con fecha de la ultima menstruacion
(FUM), se recibe producto unico vivo masculino, con
buen esfuerzo respiratorio que sélo requirié pasos
iniciales, apgar 9-9, Silverman Anderson: cero, se
realiza rutina de recién nacido normal, sin requerir
maniobras de reanimacidén avanzada.

La exploracidn fisica reveld: peso al nacer de 3,340
g, talla de 47 cm y perimetro cefdlico de 34 cm nor-
mocéfalo, fontanelas normotensas, adecuada im-
plantacion de cabello y pabellones auriculares, coa-
nas permeables, labio y paladar integro, presencia
de mancha hipocrémica en mejilla izquierda, reflejo
rojo presente; a la exploracién oftalmoldgica se en-
contraron dos lesiones peripapilares en fondo de ojo
izquierdo, sugestivas de hamartomas, cuello sin ma-
sas ni trayectos fistulosos, térax sin deformidad dsea,
campos pulmonares limpios, bien aireados, sin datos
de dificultad respiratoria, ruidos cardiacos ritmicos,
regulares, sin soplos agregados. Abdomen: blando,
no doloroso, sin masas ni visceromegalias palpables,
peristalsis presentes. Extremidades: lesién papular
de 0.5 cm en cara anterior de brazo derecho, eu-
tréficas, simétricas, pulsos distales presentes, llena-
do capilar menor de dos segundos, adecuado tono
muscular. Genitales: fenotipo masculino, Tanner uno,
testiculos en bolsa escrotal, ano permeable, neurolé-
gico. Reactivo, adecuado tono muscular, llanto vigo-
roso, reflejos primitivos presentes.

Se realiza ecocardiograma que reporta tumora-
cidén en ventriculo derecho 2.4 x 1.6 cm y de ventricu-
lo izquierdo 0.5 x 0.3 cm, sin obstruccidén del tracto
de salida ni comunicaciodn interauricular (Figura 1).

Se realiza ultrasonido renal y de vias urinarias, el
cual es reportado como normal, tomografia de cra-
neo que demuestra multiples imagenes subepen-
dimarias y subcorticales, correspondientes a tube-
romas y una imagen compatible con astrocitoma
subependimario derecho (Figura 2).

Figura 1. Tumoracién en ventriculo derecho 2.4 x 1.6 cm y
de ventriculo izquierdo 0.5 y 0.3 cm, sin obstruccién del
tracto de salida.
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Se realizé tomografia de térax, la cual no presenta
ninguna alteracién pulmonar, se egresé del departa-
mento de unidad de cuidados intensivos neonatales,
hemodindmicamente estable y continlia en seguimien-
to por parte de neonatologia y cardiologia. El 21 de di-
ciembre de 2012 se realizé un ecocardiograma, en el
cual se evidencia la disminucién del tamafo del rabdo-
mioma de auricula derecha a 2.06 x 1.3 cm (Figura 3).

Durante la exploracién clinica en la consulta de
seguimiento, a la inspeccién se encuentran manchas
hipocrémicas que son sugestivas de esclerosis tube-
rosa (Figura 4).

Figuras 2. A. Tomografia de craneo que demuestra multi-
ples imagenes subependimarias y subcorticales correspon-
dientes a tuberomas y una imagen compatible con astroci-
toma subependimario derecho. B. Imagen subcortical con
imagen de tuberoma.
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Figura 3. Imagen de ecocardiograma de seguimiento el cual
reporta disminucién importante de dimensiones de rabdo-
mioma (2.06 x 1.3 cm).
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Figura 4. A. Mancha hipocrémica de 2 cm de longitud por
1 cm de ancho en extremidad inferior derecha. B. Mancha
hipocrémica en cara.

DISCUSION

La esclerosis tuberosa (ET) es un trastorno autosémi-
co dominante con expresividad variable. Su frecuen-
cia es de 1:10,000 a 1:6,000 y alrededor de un 80%
son causados por mutacidn de novo. Dos mutaciones
en los genes supresores de tumores TSC1Y TSC2 es-
tan vinculados a la evolucidén de lesiones hamarto-
matosas que se manifiesta cldsicamente por retraso
mental, convulsiones, areas de esclerosis cerebral y
rabdomiomas cardiacos.? Estos tumores pueden te-
ner un amplio espectro de manifestaciones clinicas,
desde la ausencia de sintomas hasta la muerte subi-
ta; se han descrito hydrops fetal, arritmias, obstruc-
cion de las vias de entrada y de salida del corazén y
embolia cerebral.3

La ET es una enfermedad sistémica que ocasiona
diversos sintomas de multiples érganos y sistemas.
Debido a la complejidad de la enfermedad, diagnds-
tico, tratamiento y cuidado de estos pacientes, debe
realizarse por un grupo de especialistas clinicos.*

El hallazgo mas temprano en pacientes con es-
clerosis tuberosa son los rabdomiomas cardiacos
detectados prenatalmente por ultrasonido. Estas tu-
moraciones con frecuencia son asintomaticas, con
remision espontdnea en tamafo y nimero de las le-
siones en la mayoria de los casos. Las arritmias car-
diacas son el signo mas comun; los tumores son mul-
tiples y se observan en el 86% de los nifos afectados.
Pueden dar lugar a insuficiencia cardiaca en nifios
por la obstruccién del flujo a uno o a ambos ventri-
culos, los cuales disminuyen de tamafo con la edad.

La mitad de los rabdomiomas del corazén se aso-
cian con ET y si estdn ubicados en la pared de la au-
ricula, pueden causar defectos en la conduccidn. Es
una de las principales causas de muerte, por lo que
es necesario tener en monitorizacién y seguimiento a
este tipo de casos.

En la esclerosis tuberosa se pueden presentar
manifestaciones neurolégicas en forma de convul-
siones hasta en un 90% de los pacientes, especial-
mente ténico-clénicas o espasmos infantiles, retra-
so mental (casi siempre asociado a convulsiones)
y tumores del sistema nervioso central: tubérculos
corticales, correspondientes a hamartomas de la
sustancia gris, predominantemente en los Iébulos
frontales, nddulos subependimarios (90%) que pro-
truyen en los ventriculos, ocasionalmente intraven-
triculares y casi siempre calcificados, y astrocitomas
subependimarios (6%-15%), capaces de causar hi-
drocefalia obstructiva.*®

Las manifestaciones en la piel se observan en
aproximadamente el 90% de los pacientes con es-
clerosis tuberosa (ET). Las manchas congénitas hi-
pomeldnicas aparecen antes de cualquier otra lesién
dérmica, las cuales adoptan un patrén lineal sobre
el tronco o los miembros y el tamafio puede variar
desde unos cuantos milimetros a varios centimetros;
su configuracidn es oval, con uno de los extremos
redondeado y el otro puntiagudo, con la forma de
«hojas de fresno». Otras alteraciones dermatoldgicas
tipicas, tales como los angiofibromas faciales que se
presentan en el 75% de los casos, 24 de los cuales
aparecen antes de los cuatro afios de edad.®

Se presentan manifestaciones oculares habitual-
mente asintomaticas en el 50% de los pacientes, y
pueden corresponder a facomas (gliomas) retinianos
o del nervio éptico, que pueden calcificarse, o nédu-
los elevados con acumulos denominados «lesiones
en mora», y casi siempre se asocian a otras eviden-
cias de esclerosis tuberosa, tal como papiledema o
atrofia del nervio dptico.

La principal manifestacidon renal son los angiomio-
lipomas (70%), cuya incidencia aumenta con la edad;
habitualmente son pequenos y benignos, multiples
y bilaterales, aunque pueden complicarse (ruptu-
ra y sangrado); también pueden detectarse quistes
renales multiples (20%), mas frecuentes que los an-
giomiolipomas en la infancia, y que pueden causar
hipertensién o insuficiencia renal; representan la se-
gunda causa de muerte (27.5%) en estos pacientes.

Las lesiones pulmonares se presentan raramente
en forma de quistes (pulmén en panal) y linfangio-
leiomiomatosis, que pueden dar lugar a disnea, cor
pulmonale y neumotdérax espontaneo.*’

Para realizar el diagndstico de la ET no hay una
prueba precisa para su deteccién. Solamente los da-
tos clinicos de los 6érganos afectados pueden dar una
idea de si el paciente es portador del padecimiento.
El diagndstico no es dificil en los pacientes con ma-
nifestaciones claras del padecimiento. Sin embargo,
se debe ser mds acucioso en las formas leves y mo-
deradas de la ET. En estos casos hay que contemplar
la indicacién de ultrasonido renal y cardiaco, TC, RM
y la confirmaciodn histoldgica de las lesiones y el uso
de la ldampara de Wood para explorar las lesiones hi-
popigmentadas. Otras exploraciones para apoyar el
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diagndstico de base para el seguimiento del caso de-
berdn realizarse después, entre los cuales se incluyen
aquellos estudios para detectar anomalias congéni-
tas, la busqueda intencionada de lesiones cutaneas
caracteristicas y su seguimiento, realizar una historia
familiar, explorar el cerebro con TC o RM; intercon-
sultas con la especialidad segun sus necesidades.5®
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