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Resumen

La esclerosis tuberosa es un sindrome neurocutaneo caracterizado por el desarrollo de hamartomas en
distintos 6rganos. Presenta una herencia autosémica dominante, aunque mas del 60% de los casos se
deben a mutaciones de novo. La presentacion clinica es muy variable, incluyendo principalmente ma-
nifestaciones cutaneas, neuroldgicas, renales, cardiacas y oculares. El diagndstico se establece por cri-
terios clinicos y estudio genético. El tratamiento consiste en control de |a sintomatologia neurolégica y
de otras manifestaciones sistémicas. Presentamos el caso de una nifia de cuatro afios remitida a Ur-
gencias por crisis convulsivas de corta duracién durante una semana, con hallazgo en el examen fisico
de lesiones cutdneas tipicas de esclerosis tuberosa. Las pruebas de neuroimagen revelaron los caracte-
risticos tuber cerebrales. Se realiza una breve revisién de esta enfermedad.
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Abstract

Seizures and skin lesions: report of a case of tuberous sclerosis

Tuberous sclerosis is a neurocutaneous syndrome characterized by the presence of hamartomas involv-
ing many organs. It presents autosomal dominant inheritance, although more than 60% of cases are
sporadic, resulting from new mutations. Clinical presentation is variable, including cutaneous, neuro-
logical, renal, cardiac and ophthalmic manifestations. The diagnosis is based on genetic study and
clinical criteria. Treatment is directed to the control of its neurological symptoms and other systemic
manifestations. We describe the case of a 4-year-old girl sent to the Emergency Department with short-
term seizures during one week and with skin lesions typical of tuberous sclerosis. Neuroimaging

® Tuberous sclerosis

CASO CLINICO

Nina de cuatro anos y siete meses originaria de
China remitida a Urgencias por su pediatra por
presentar desde hace una semana episodios de
desconexion de unos diez segundos de duracién,
con mirada fija y movimiento de cabeceo. En una
ocasion presentd movimientos ténico-clonicos de
miembro superior izquierdo durante 15 segundos.

showed the characteristic cerebral tubers. We review the main aspects of this disease.

Recuperacion espontanea sin periodo poscritico.
Afebril, sin otra sintomatologia. Antecedentes per-
sonales y familiares desconocidos (adopcién hace
dos meses).

En el examen fisico presenta maculas acromicas en
el tronco y las extremidades, angiofibromas y cola-
genomas faciales, ademas de una caracteristica pla-
ca de Chagrin en espalda. La exploracién neurolé-
gica es normal, sin datos de focalidad. Crecimiento
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y desarrollo adecuados para su edad (peso en p45y
talla en p30).

En Urgencias se realizan un analisis sanguineoy de
toxicos en orina, con resultados normales. Se soli-
cita una tomografia computarizada (TC) craneal
(Fig. 1) en la que se identifican lesiones parenqui-
matosas, la mayoria calcificadas, con distribucion
periventricular.

Ante este cuadro se decide su ingreso para comple-
tar el estudio. En la planta de hospitalizacion se
realiza un electroencefalograma (EEG) que mues-
tra signos leves de afectacion cerebral y anomalias
epileptiformes intercriticas multifocales, regis-
trandose una crisis eléctrica originada en region
centro-temporal derecha sin manifestaciones cli-
nicas. Dada la sospecha de esclerosis tuberosa, se
amplia estudio cardiolégico (sin hallazgos), renal
(quistes bilaterales) y oftalmolégico (hipermetro-
pia), y se solicita estudio genético.

La resonancia magnética (RM) craneal (Fig. 2) mues-
tra unaimagen nodularde 11 mm cercana al aguje-
ro de Monro derecho, correspondiente a un astroci-
toma subependimario de células gigantes (SEGA).

Figura 1. TC craneal (corte axial): lesiones
parenquimatosas calcificadas periventriculares

Rev Pediatr Aten Primaria. 2018;20:253-6
ISSN:1139-7632 - www.pap.es

Figura 2. RM craneal: imagen nodular de 11 mm de
diametro cercana al agujero de Monro

Hr

Al ingreso se inicia tratamiento antiepiléptico con
acido valproico (30 mg/kg/dia), sin repetirse las cri-
sis durante su estancia hospitalaria. Tras dos meses
de seguimiento en consulta, refiere la persistencia
de 1-2 crisis semanales, consistentes principalmen-
te en desconexion del medio durante 15 segundos,
con movimientos de cabeceo y mirada fija. Se aso-
cia al tratamiento oxcarbazepina (30 mg/kg/dia),
con adecuado control posterior de las crisis.

Ha continuado seguimiento en consultas de Neu-
rologia (manteniendo tratamiento con acido val-
proico y oxcarbazepina sin presentar nuevas crisis
desde los cinco afos), Nefrologia (con imagen com-
patible con angiomiolipoma en ultimo control eco-
grafico) y Dermatologia (precisando sirolimus local
como tratamiento de sus angiofibromas). El estu-
dio genético demostré mutacion en el gen TSC2.

DISCUSION

La esclerosis tuberosa es un sindrome neurocuta-
neao caracterizado por el desarrollo de hamarto-
mas en distintos organos. Presenta una herencia
autosdmica dominante, aunque mas del 60% de
los casos se deben a mutaciones de novo. Es causa-
do por mutaciones en los genes TSC1 y TSC2, que
codifican para las proteinas hamartina y tuberina,
respectivamente’. La presentacion clinica es muy
variable, predominando las manifestaciones cuta-
neas, neuroldgicas, renales, cardiacas y oculares?.
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Anomalias dermatolégicas®*:

* Maculas hipopigmentadas: presentes hasta en
el 90% de los casos, principalmente en el tronco
y las extremidades. Las formas pueden ser varia-
bles, siendo tipicas en hoja de fresno y confeti.

* Angiofibromas: aparecen en el 75% de los casos
como papulas eritematosas centrofaciales.

* Hamartomas o nevus del tejido conectivo: pue-
den presentarse en forma de placa de Chagrin
(65%), consistente en una placa rugosa sobreele-
vada, localizada fundamentalmente en region
lumbosacra.

e Otras manifestaciones dermatologicas: fibro-
mas periungueales y subungueales (Koenen),
fibromas en mucosa oral, placas cutaneas en
frente y cuero cabelludo.

Anomalias neurolégicas:

e Crisis convulsivas: aparecen en el 80-90% de los
pacientes y suele tratarse de la manifestacion
inicial. Frecuentemente se trata de crisis tonico-
clénicas o espasmos infantiles>®.

* Tumores cerebrales: la lesion cerebral caracteris-
tica es el tuber cortical (hamartomas de la sus-
tancia gris localizados en las circunvoluciones de
los hemisferios cerebrales y en la regién sube-
pendimaria). Pueden calcificarse y protruir en la
luz del ventriculo, lo que produce unas imagenes
caracteristicas en “goteo de vela”, u obstruir el
agujero de Monro y provocar hipertensién intra-
craneal. Raramente evolucionan a astrocitomas
malignos. El SEGA es caracteristico del complejo
esclerosis tuberosa. Todas estas lesiones pueden
identificarse mediante TC craneal, especialmente
si estan calcificadas, siendo la RM mas sensible’.

* Déficit cognitivo (en el 45-65% de los pacientes)
y alteraciones del comportamiento (hiperactivi-
dad, inatencién, autismo...)**.

Anomalias renales’:

* Angiomiolipomas (75-80%): tumores renales
benignos, habitualmente pequenos, multiples y
bilaterales. Ocasionalmente pueden aparecer
complicaciones por ruptura o sangrado. La inci-
dencia aumenta con la edad.

* Quistes renales simples (20%): pueden llevar a
hipertension o insuficiencia renal.

e Carcinoma renal: menos frecuente.

Anomalias cardiacas’: los rabdomiomas cardiacos
(50%) pueden detectarse en el periodo prenatal y
suelen resolverse espontaneamente, aunque a ve-
ces causan arritmias o insuficiencia cardiaca. Se
localizan preferentemente en los ventriculos y el
septo.

Anomalias oculares: gliomas retinianos o del ner-
vio optico o nddulos elevados conocidos como le-
siones en mora*.

Otras: manifestaciones 6seas (quistes, neoforma-
cion dsea peridstica, esclerosis), lesiones pulmona-
res (quistes, linfangioleiomiomatosis)’.

El diagnostico se realiza en base a criterios clinicos
(por lo que esimportante su sospecha) y se confirma
mediante el estudio genético®. El tratamiento con-
siste en control de las manifestaciones neurolégicas
(principalmente crisis) y sistémicas asociadas ®.

CONCLUSION

La esclerosis tuberosa es una entidad infrecuente,
con un amplio espectro de manifestaciones clini-
cas, incluyendo manifestaciones cutaneas, rena-
les, neurolégicas, cardiacas, oculares, 6seas o pul-
monares, dependiendo de la localizacion de los
tumores. El diagnostico se realiza predominante-
mente basandose en los hallazgos clinicos por lo
que el conocimiento de esta entidad es fundamen-
tal en Atencion Primaria®. El manejo posterior re-
quiere un abordaje multidisciplinar debido a la
variabilidad clinica.
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ABREVIATURAS

EEG: electroencefalograma ¢ RM: resonancia magnética
* SEGA: astrocitoma subependimario de células gigantes
* TC: tomografia computarizada.
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