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ESCLEROSIS TUBEROSA: A PROPOSITO DE UN CASO.

TUBEROUS SCLEROSIS: CASE REPORT.

RESUMEN

La enfermedad de Bourneville, también conocida como Esclerosis Tuberosa, se caracteriza por la
presencia de tumores en diferentes érganos, de cardcter benigno. Se trasmite de manera
autosémica dominante debido a mutaciones en los genes TCS1 y TCS2. Generalmente aparece
una asociacion de tres sintomas o triada donde la Epilepsia es el sintoma cardinal y se acompaiia
de retraso mental en menor o mayor grado y angiofibromas en la cara. En la actualidad lo més
frecuente es encontrar la triada de manera incompleta. Se presenta el caso de una paciente de 20
meses de edad, con un cuadro clinico de 24 horas de evolucidn caracterizada por crisis convulsivas.
Antecedentes patoldégicos personales de espasmos infantiles hace 7 meses. Se le realiza Resonancia
Magnética para conocer origen etiolégico de las convulsiones y se la diagnostica Esclerosis
Tuberosa Cerebral. El diagndstico definitivo es multifactorial siendo los estudios de imagenes de
un valor incuestionable.
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ABSTRACT

Bourneville disease, also known as Tuberous Sclerosis, is characterized by the presence of tumors
in different organs, of a benign nature. It is transmitted in an autosomal dominant manner due
to mutations in the TCS1 and TCS2 genes. Usually there is an association of three symptoms or
triad where epilepsy is the cardinal symptom and is accompanied by mental retardation to a
lesser or greater degree and angiofibromas in the face. Currently, the most frequent is to find the
triad incompletely. We present the case of a 20-month-old patient with a clinical picture of 24
hours of evolution characterized by seizures. Personal pathological history of infantile spasms 7
months ago. Magnetic Resonance was performed to know the etiologic origin of seizures and was
diagnosed with Brain Tuberose Sclerosis. The definitive diagnosis is multifactorial being the
studies of images of an unquestionable value.
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INTRODUCCION

La enfermedad de Bourneville, también co-
nocida como Esclerosis tuberosa se caracteri-
za por la presencia de tumores en diferentes
érganos, de cardcter benigno. Se trasmite de
manera autosémica dominante debido a mu-
taciones en los genes TCS1 y TCS2. General-
mente aparece una asociacion de tres sinto-
mas o triada de Vogt, donde la Epilepsia es el
sintoma cardinal y se acompafia de retraso
mental en menor o mayor grado y angiofibro-
mas en la cara (Vela y Ledn, 2016; Docampo,
Cabrini, Bruno y Morales, 2013).

Los 6rganos mas afectados con tumora-
ciones benignas son precisamente el sistema
nervioso central, el corazdn, los pulmones, la
piel y los ojos (Curatolo y Moavero. 2015). Los
factores etioldégicos asociados con mayor fre-
cuencia son las mutaciones en los genes TSC1
Y TSC2. La enfermedad puede manifestarse
ante la presencia de uno solo de los genes mo-
dificado. Los antecedentes familiares apare-
cen positivos en un 37 por ciento maximo y el
resto de los pacientes pertenecen a mutacio-
nes nuevas. (De Waele, 2015).

Bourneville describe en 1880 que la escle-
rosis tuberosa (ET) es una de las enferme-
dades donde se evidencian las afectaciones
neurocutdneas que evolucionan con manchas
acromicas (Prats Vifas, 1996). Consiste en un
trastorno de la diferenciacién y proliferacién
celular, que puede afectar el cerebro, la piel, el
corazon, el ojo y el rifidn y otros érganos y ori-
ginar manifestaciones clinicas muy diversas.
Es la segunda en frecuencia de las facomato-
sis, superada Unicamente por la neurofibro-
matosis y se calcula una prevalencia entre 10
y 14 en 100 000 personas (Prats Vifias, 1996;
Roach, 1992).

Los signos de la Esclerosis son muy varia-
bles, la edad de aparicién, los signos, sinto-
mas, gravedad y expresién fenotipica cursan
de manera diferente de una persona a otra

(Vela y Ledn, 2016). Se considera como la en-
fermedad mas frecuente de transmision auto-
sémica dominante pero su incidencia a nivel
mundial es muy rara (Nuiiez, Bonilla y Varela,
2016). Se estima que afecta a 2.000.000 perso-
nas en todo el mundo (Population Pyramid,
2016). Segun estimaciones europeas de en-
fermedades raras se describe en uno de cada
6 mil recién nacidos (Redaccién sociedad,
2014). En China y Corea con una alta densi-
dad de poblacién, existe menor prevalencia de
la enfermedad que en otros paises como en el
Reino Unido y EEUU. Los reportes raciales en
la actualidad reportan semejanzas en todas
las razas (Smith y Pbharm, 2015).

Los paises de Latinoamérica no documen-
tan una incidencia de Esclerosis Tuberosa,
solo en Brasil existen escasos reportes indivi-
duales y registra uno por cada 10 mil a 50 mil
recién nacidos, sin antecedentes familiares en
el 85 por ciento de los casos (Arango, Delgado
y Saldarriaga, 2015). La escasa informacién de
esta patologia en Ecuador se convierte en un
problema, ya que no existen estadisticas ni re-
portes oficiales que sirvan como guia para el
personal médico.

PRESENTACION DEL CASO

Lactante de sexo femenino, 20 meses de
edad con antecedentes de espasmo infantil
hace 7 meses. Sin antecedentes familiares de
patologias.

Es llevado a consulta médica particular de
emergencia en brazos de su madre por pre-
sentar cuadro clinico de mas o menos 2 horas
de evolucién caracterizado por episodios de
movimientos involuntarios de cabeza, manos
y pies, compatibles con crisis convulsivas, de
mas o menos 30 segundos de duracién. Poste-
rior a eso, el paciente presenta un leve desma-
yo, al momento se encuentra irritable, somno-
lienta y desorientada.

- Antecedentes prenatales y neonata-
les: Parto Eutdccico. Recién nacido vivo, peso:
3800 gr, talla: 49.7cm. APGAR 9/9.

- Antecedentes personales: Espasmo
infantil hace 7 meses.

- Antecedentes patolégicos familiares:
Sin antecedentes de interés.

El examen fisico no aporta datos positivos.
Se decide ingreso hospitalario para estudio
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etiolégico. Paciente ingresa al drea de pedia-
tria después de presentar crisis convulsivas
caracterizadas por movimientos ténico-cl6-
nicos de ambos brazos, piernas y cuerpo, con
duracion alrededor de 30 segundos seguidos
de un sincope y retorna a estado normal va-
rios segundos después, no asociado a fiebre.
No se evidencian signos de focalizacién neu-
rolégica, su estado es irritable e hipoactivo.
Saturaciéon de oxigeno al ambiente de 99%,
diuresis conservada. Se le administra anti-
convulsivos, diazepam 0.5 mg/kg 3 dosis cada
5 minutos. La paciente mejora. El médico tra-
tante solicita exdmenes de laboratorio com-
pletos y una resonancia magnética cerebral
contrastada para descartar origen etiolégico.
Los resultados de examenes de laboratorio
estan dentro de pardmetros normales.

HALLAZGOS DE LA RESONANCIA
CEREBRAL:!

. Sistema ventricular: Cavum peluci-
dum y Cavum vergae, néddulos subependima-
rios multiples a nivel de la pared del ventricu-
lo lateral acentuada izquierdo. Ver figura 1.

. Parénquima cerebral: se observa
multiples imdagenes focales a nivel de ambos
hemisferios de localizacién cortico subcor-
tical, hiperintensas y girus engrosado con
aspecto de displasias (tubers corticales). Ver
figura 2 y 3.

. Bandas radiales de la sustancia blan-
ca.

. El resto de las estructuras intracra-
neales han sido valoradas y se encuentran
dentro de limites de normalidad.

Impresién diagnostica: Esclerosis Tubero-
sa. Cavum Vergae y Cavum Peltcido.

Comentario: Los hallazgos identificados
corresponden con la impresion clinica.

Figura 1. Resonancia Magnética Nuclear de Cerebro S/C. Corte
axial. Secuencia T1 simple. Se observa Cavum Vergae y Cavum
Pelucidum. Nodulos Subependimarios. Focos de hipointensidad
cortico/subcortical fronto-parietal.

Figura 2: Resonancia Magnética Nuclear de Cerebro S/C. Corte
sagital, Secuencia T1 simple. Se observa Nodulos Subependi-
marios.

Figura 3: Resonancia Nuclear de Cerebro S/C. Corte axial,
Secuencia Flair. Nédulos Subependimarios. Presencia de focos
de hiperintensidad cortico/subcortical bihemisférica, asimétrica
(Tubers Corticales).

Se interpreta el caso como una Esclerosis
Tuberosa Cerebral, a la paciente se le admi-
nistra tratamiento para las crisis convulsivas,
vigabatrina de 25 mg/kg VO 2 veces al dia,
aumentada gradualmente hasta 75 mg/kg 2
veces si es necesario. Es derivado a consul-
ta externa de neuropediatria para controles
anuales y evolucién de la enfermedad.

DISCUSION

La Esclerosis Tuberosa es una enfermedad
rara en el mundo. La variabilidad de mani-
festaciones clinicas son el factor determinan-
te en un subdiagnéstico y por ende un tra-
tamiento incompleto. Las manifestaciones
clinicas dependen de la edad del paciente, los
6rganos afectados y la gravedad de las lesio-
nes. Hasta un tercio de los casos pueden pre-
sentarse en forma asintomética (Vela y Ledn,
2016). A pesar de ser un trastorno congénito
que existe desde el nacimiento, su diagnés-
tico puede ser precoz o tardio. En algunos
pacientes el antecedente familiar orienta al
profesional, aunque solo sean sintomas muy
leves (Arango et al., 2015).
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Las técnicas de imagen y sobre todo la Reso-
nancia Magnética tienen un valor significati-
vo en el diagndstico de certeza y confirmacién
de diagnésticos presuntivos, precisamente
en los resultados de la Resonancia radica el
seguimiento a largo plazo y la deteccién de
futuras complicaciones (Mas et al., 2014). Es
importante tener presente que ante pacientes
con la triada es facil hacer un diagndstico pre-
suntivo, pero hay sospecha en pacientes con
pocos signos o ante cuadros convulsivos de
etiologia no definida. Las técnicas de imagen
nos ayudan a confirmar el diagndstico (Mas
et al., 2014). Las causas mds comunes de so-
licitud de asistencia médica y los signos diag-
nosticos mas evidentes son las convulsiones
y el retraso mental o del desarrollo. También
se describen maculas hipomeldnoticas como
signo de la enfermedad (Instituto Nacional de
Trastornos Neurolégicos y Accidentes Cere-
brovasculares, 2016).

El retraso mental estd en una relacién direc-
tamente proporcional con la edad de aparicion
de los cuadros convulsivos, varia de ligero a
severo en los pacientes con inicio en etapas
muy tempranas de vida y se presenta en un 48
por ciento de los pacientes (Docampo et al.,
2013). Las alteraciones neuroldgicas o psicol4-
gicas como trastornos de conducta, autismo,
hiperactividad y déficit de atencién pueden
presentarse. Otros pacientes cursan asinto-
maticos y con coeficiente intelectual normal
dependiendo del niimero de Tubers corticales
y de la ubicacién de los mismos (Docampo et
al., 2013).

La neuroimagen juega un importante pa-
pel con hallazgos caracteristicos como los
tubers corticales y los nédulos subependima-
rios que aparecen en el 95-100 por ciento de
los casos (Fleury S, 1980). Puede encontrase
ademdas modificaciones de la sustancia blan-
ca y Astrocitomas subependimarios de célu-
las gigantes en un elevado ndmero de ellos
(Mas et al., 2014). Gamo et al. (2014) resaltan
el valor de la neuroimagen para confirmacién
diagndstica. “En la resonancia magnética, los
primeros afios de vida son ligeramente hiper-
intensos en secuencias ponderadas en T1 con
respecto a la sustancia blanca e hipointensos
en ponderacién T2. A medida que el encéfa-
lo se mieliniza, se tornan iso-hipointensos en
ponderacién T1 e hiperintensos en pondera-
cién T2” (Docampo et al., 2013, p. 277). Los
tuberes corticales también se diagnostican
en la secuencia FLAIR, observando imagenes

hiperintensas con limites difusos en el lugar
afectado (Gillberg et al., 1994). “Cuando los
tuberes se calcifican, suelen verse hipointen-
sos en la secuencia GRE y levemente hiperin-
tensos en ponderacién T1” (Docampo et al.,
2013, p. 277). Las lesiones cerebrales como los
Astrocitomas pueden ubicarse frecuentemen-
te en el agujero de Monro y secundariamente
provocar una Hidrocefalia al crecer (Brigid et
al., 2011). Los nédulos subependimarios apa-
recen en los ventriculos laterales y sus carac-
teristicas varian segtn la edad. Son pequeiios
con medidas inferiores a los 10mm (Docampo
et al., 2013).

CONCLUSIONES

La Esclerosis Tuberosa es una enfermedad
poco frecuente caracterizada por una triada
tipica. Actualmente pueden aparecer varias
formas clinicas no especificas, pero es un
diagndstico a tener presente y debe ser des-
cartada ante cuadros convulsivos de etiologia
no definida acomparfiado o no de retraso men-
tal y lesiones tumorales benignas. La conducta
debe ir dirigida a las técnicas de imagen para
un correcto diagndstico, tratamiento y evitar
futuras complicaciones. Eal
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