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Descripcion de laimagen

Masculino de 11 afios con diagnostico de
complejo de esclerosis tuberosa mas crisis
parciales complejas y parciales
secundariamente generalizadas. Inicia con
crisis parciales simples desde el dia de su
nacimiento, tratado con valproato de
magnesio, vigabatrina, topiramato y
carbamazepina; sin adecuado control.
Actualmente se encuentra con
oxcarbazepina y everolimus. Dentro del
abordaje diagndstico para esclerosis
tuberosa, el paciente presenta los siguientes
criterios mayores: angiofibromas faciales,
maculas hipomelanoticas, tuberes corticales
y nddulos subependimarios; sin presentar
criterios menores.

El complejo esclerosis tuberosa (CET)
afecta aproximadamente a 1 en 6,000
individuos. Es causada por mutaciones enlos
genes TSC1y TSC2. En cerca del 80% de los
casos la mutacién ocurre de forma
espontanea, y en el otro 20% se hereda de
forma autosomica dominante. Los genes
TSC1 y TSC2, codifican para las proteinas
hamartina y tuberina respectivamente. El
CET se caracteriza por el desarrollo de
tumores solidos llamados hamartomas en
varios Organos, que incluyen rifiones,
pulmones, corazon, piel y sistema nervioso
central (SNC).

El CET tiene un fenotipo clinico
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ampliamente variable, con un rango de
desordenes y alteraciones fisicas y
neuropsiquiatricas que incluyen: epilepsia,
retraso mental, desérdenes del espectro
autista y desordenes hipercinéticos. La
epilepsia es el sintoma neuroldgico mas
comun en CET, se reporta en cerca del 80%
de los pacientes y afecta significativamente el
desarrollo psicomotor y la calidad de vida.
Las crisis epilépticas ocurren en el 96% de los
pacientes de 9-14 afios referidos a una clinica
de atencion neurolégica.

Los mecanismos celulares que subyacen a
la epileptogénesis de los tiberes corticales
permanecen desconocidos. Estudios
recientes apoyan el rol de alteraciones del
desarrollo afectando el balance entre
excitacion e inhibicion en la epileptogénesis
delos tuberes corticales.
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