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RESUMEN 
Se presenta una paciente de 31 años de edad, femenina, con retraso mental leve, con el 
diagnóstico de esclerosis tuberosa desde el momento de su nacimiento, con lesiones a nivel de 
varios órganos como son corazón, riñones, tubo digestivo, hígado y retina. Recibió varias 
intervenciones quirúrgicas desde las 72 horas de nacida, hasta  los 14 años. Con objetivo de 
conocer la presentación y su tratamiento se realiza una breve revisión bibliográfica con la cual se 
compara. La paciente presenta una complicación poco frecuente de la enfermedad que es un 
pseudoquilotórax, el cual se trató con toracocentesis  y luego con pleurostomía baja, se tomó una 
muestra que dio como resultado un líquido linfoide y seroso. 
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INTRODUCCIÓN  
La esclerosis tuberosa fue descrita en 1880 y es una enfermedad hereditaria autosómica 
dominante con penetrancia incompleta, que cursa en general con crisis epilépticas, retraso 
mental, estigmas cutáneos característicos y anomalías asociadas de riñón, corazón, pulmón y 
otros órganos, todo ello debido a la proliferación combinada de células de origen ectodérmico y 
mesodérmico.  En el 90% de los pacientes la enfermedad está causada por la mutación en el gen 
TSC1, (cromosoma 9q34) o el gen TSC2 (cromosoma 16p13). Los túberes están asociados con 
epilepsia, retraso mental, trastornos de conducta y déficits neurológicos focales. Las convulsiones 
son el síntoma más común con una incidencia preponderante durante el 4to. y 5to. mes y se 
manifiestan clínicamente por espasmos infantiles (1-16). 
 
La afección renal se caracteriza por la presencia de angiomiolipomas, quistes y raramente 
carcinomas. En ocasiones, la afección renal puede confundirse con la poliquistosis renal, pero 
generalmente la presencia de angiomiolipomas y las manifestaciones extrarrenales de la 
enfermedad  permiten establecer el diagnóstico correcto (17). 
 
El adenoma sebáceo conocido además como enfermedad de pringue, esclerosis tuberosa de 
Bourneville-Pringle o epiloga, es un síndrome neorocutáneo autosómico dominante, de origen 
mesoectodérmico, caracterizado por angiofibromas cutáneos faciales, manchas hipomelanocíticas, 
fibromas subungueales, epilepsias y retraso mental (18-19). Las facomatosis (phakos =mancha y 
oma =tumor), término acuñado por Van der Hoeve en 1923, son anomalías del desarrollo, 
genéticamente determinadas, poseen un potencial evolutivo variable y pueden originar tumores 
y/o hamartomas del sistema nervioso (20-22). 
 
La afectación pulmonar se produce en menos del 1% de los pacientes, en especial en los que 
sobrepasan la adolescencia y son del sexo femenino. El cuadro clínico es similar clínica, 
radiológica y funcionalmente a la linfangioleiomiomatosis, con la excepción de que en la esclerosis 
tuberosa no se observa pleuritis quilosa. No existe tratamiento específico. Se han descrito 
también alteraciones de la caja torácica, en forma de quistes costales y lesiones esclerosantes 
focales que semejan metástasis osteoblásticas (17, 19, 21). 



Las anormalidades de la retina constituyen las manifestaciones más frecuentes desde el punto de 
vista oftalmológico, y se reporta que hasta el 80% de los casos desarrollan este tipo de 
alteraciones. Las más comunes son: Astrocitomas retinianos; Hamartomas retinianos y áreas 
acrómicas en la retina. Ocasionalmente en pacientes sanos se pueden observar las 2 últimas; pero 
cuando se presentan 2 o más astrocitomas retinianos, se está en presencia de la esclerosis 
tuberosa (23). 
 
PRESENTACIÓN DEL CASO 
Paciente de 31 años, blanca, femenina,  con antecedentes de nefrectomía derecha por quiste renal 
a las 72 horas de nacida, colostomía por una pelvis congelada al mes y medio, al año 
tumoraciones del muslo.  Padece de linfoedemas en miembro inferior derecho desde el 
nacimiento. Presenta lesiones tumorales múltiples en la boca,  hepatomegalia, aumento del 
tamaño del riñón izquierdo, epilepsia,  anemia crónica,  hamartomas artrocíticos, nódulos 
hepáticos múltiples, renales, anejos y útero, vejiga. Se realiza estudio genético y se llega al 
diagnóstico de una esclerosis tuberosa. A los 15 años de edad presentó una peritonitis 
generalizada por perforaciones intestinales, por lo que se le realizó  resección intestinal (Figura 
No.1). 
Ingreso: 5/7/11 
Disnea, tiraje y dolor torácico derecho.  
Al examen físico se encuentra la expansibilidad torácica disminuida, abolición de las vibraciones 
vocales, matidez y no murmullo vesicular en hemitorax derecho. 
Se realiza toracocentesis donde se encuentra 1000 ml de líquido serohemático turbio, se hace 
cultivo que resulta negativo. 
Se le realizó radiografía de tórax que muestra opacidad total del hemitórax derecho (Figura No.2). 
Se realiza pleurostomía mínima baja (PMB) 6/7/11 se aspira 1000ml de líquido serohemático 
turbio, el cual ha evolucionado en sala hacia la turbidez con aspecto opalescente, se tomó 
muestra en salón, (bacteriológico y citoquímico) cuyo  resultado es un líquido linfoide y seroso. 
 
DISCUSIÓN  
La esclerosis tuberosa, como se ha comentado, es una enfermedad autosómica dominante, cuya 
presencia fue comprobada en el árbol genealógico de la paciente. 
El diagnóstico de esta paciente se realizó del antecedente de la enfermedad y el cuadro clínico 
descrito, lo que originó la realización de una toracocentesis, se encontró un líquido serohemático 
turbio, que se interpretó como un empiema por el médico de asistencia. Se traslada al Servicio de 
Cirugía previa realización de la radiografía del tórax donde se observó la radioopacidad total del 
hemitórax derecho y a la realización de la PMB se encontró el líquido opalescente como si fuera un 
quilotórax. El estudio de laboratorio no arrojó las características del quilotórax, por lo que se 
procedió a dar grasas con azul de metileno y este no coloreó el contenido de la PMB. Se 
eliminaron las comidas grasas y no disminuyó el contenido pleural, este solo disminuyó con la 
aspiración de forma prolongada por 26 días. Los quilotórax no son frecuentes en esta enfermedad 
pero el psuedoquilotórax lo es menos (6, 8, 10). Por lo anterior se decidió demostrar la presencia 
del líquido linfoide y seroso como manifestación de la linfangioleiomiomatosis pulmonar, que 
simulaba un quilotórax. 
 
ABSTRACT 
A 31 years feminine patient arrives, with mild mentally retarded, with sclerosis tuberous diagnosis 
from the moment of her birth, with injuries at level of several organs such as heart, kidneys, 
digestive tract, liver and retina. She received several surgical interventions from 72 hours of live 
to 14 years old. With the objective to know the presentation and its treatment a brief 
bibliographical revision is carried out   in which it is compared. This patient presents a little 
frequent complication that is a pseudochilotorax, which dealt itself soon with thoracentesis and 
with low pleurostomy, a sample was taken giving as a result a lymphocytic and serous liquid. 
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Figura No.1. Se muestra la PMB y secuelas más distintivas de la enfermedad en la paciente. 
 



 
Figura No.2. Radiografía torácica donde se 
muestra un derrame pleural derecho casi 
total al momento de ser llamado la 
guardia de cirugía. 

 

 

 

 

 

 


