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INTRODUCCION, -

La esclerosis tuberosa o enfermedad de Bourneville eg una-
anomalia congénita de tipo hereditario. El cuadro clinico ha sido
descrito clasicamente por la triada de: epilepsia, retraso men-
tal y lesiones déxmicas. Posteriormente se han demostrado al- -
teraciones en corazdn, pulmodn, rifidn, ojos, dxrganos genitales,
tr acto digestivo v glandulag endéct inas . Anatomopatoldgicamen-
te se trata de hemartomas con expresion variable en los 6rganos
afectados: en los ojos {facomas), huesos (quistes), cezrebro (pla
cas esclerdticas), corazon (rabdomioma), rifidn {angiomiolipo -
mas), pulmén (quistes), piel {(angiogibroma- adenoma sebéceo) ~
y fibromas periungueales {(ndédulos de Kohner).

El diagndstico es facil cuando se presenta con la forma com_
pleta de la enfermedad manifestada por la triada clasica caracte
1istica, sin embargo estd bien reconocido que las formas leves-
0 incompletas son tan frecuentes como la gsevera. El médico de
hoy necesita estar al tanto de las multiples facetas de esclerosis
tuberosa. La reciente introduccién de métodos modernos de diag
ndstico a capacitado a especialistas de diferentes campos de ia -

medicina, en la identificacidn de formas incompletas de la enfer

e
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medad y a un mayor conocimiento de la misma. Fl propdsito del
presente trabajo es analizar las caracteristicas clinicas de los -
casos observados en el C.H, "20 de Noviembre" ISSSTE., del -
1o, de enero de 1981 al 31 de diciembre de 1983 y determinat la
aportacion de los métodos de diagnostico con que se cuenta en €s

ta unidad.
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ANTECEDENTES . -

El reporte mas antiguo es de 1862 por Von Recklinghausen, -
Bourneville en 1880, le asignd el término de "esclerosis tubero-
sa de las circonvouluciones™ por la apariciencia nodular gruesa
que semejaban "'tubérculos’. Vogt en 1908, descubre la asocia--
citn de las placas esclerdticas v los adenomas sebéaceos y €8 por
medio de su trabajo que él sindrome que consistia en adenomas-
sebaceos, epilepsia y retraso mental fue establecido como la txia
da clasica para el diagnéstico de esclerosis tuberosa, Van der -
Hoeve en 1920, hace las observaciones precisas de los hemarto-
mas retinianos a los que llamo "facemas”. Las méculas hipome
lanoticas fueron reconocidas por Critchley y Earl en 1935, Gun-
ther y Penrose en 1935 demuestran la herencia dominante y su al
ta cifra de mutacién. Moolten en 1942, introduce el término de -
"esclerosis tuberosa compleja”, al referirse a una hemartomato
sts que 1nvolucra muchos 8rganos.

La causa de esclerosis tuberosa es genética autosémica do--
minante, con un grado de expresidn variable y una alta cifra de-
mutacion (1), La proporcién de pacientes que representan nUevas
mutaciones es inversamente proporcional al efecto de la enferme

dad en relacion a aptitud bidlogica. En ésta enfermedad se consi
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dera que el retxaso mental reduce la aptitud biolégica en cerca -
del 20 % de lo normal y 1a propoxcion de casos debidos a nuevas
mutaciones es de 80 % (2).

La cifra aproximada de prevalencia en la poblacion general
varfa de 1 por 100,000 a 1 pox 170,000 habitantes, gin embargo
romando en cuenta la cifra de mutacidn algunos autores conside-
ran que una cifra estimada en 1 por 50,000 es 1o més cercano a-
lo real (3-4).

Existen muchas especulaciones en cuanto a la patogénesis Se
han realizado estudios bioquimicos, enddcrinos, inmunoidgicos,
metabdlicos, etc. sin lograr encontrar anormalidades significati
vas (5,8), La demostracion de que una enfermedad particular - -
muestra uno de los tres patrones de herencia mendelianos, im—
plica que su patogénesis es debido a una anormalidad en una mo-
lécula de proteina soloa {9).

La enfermedad se puede manifestar al nacimiento, pero lo --
masg frecuente es que en primera instancia el nifio sea catalogado
como normal.

Cener almente se llega a la enfer medad por la ocurrencia de-
convulsiones generalizadas o focalizadas y refraso en el desarro

o psicomotor. La anormatidad cutdnea llamada adenoma seba--
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ceo, aparece mas tarde entre el cuarto y décimo afio y desde en
tonces es progresiva, La ausencia de paralelismo entre epilep-
sia, déficit mental y lesiones dérmicas es notable (10). Las le-
siones faciales bien desarrolladas, patognomodnicas de esclerosis
tuberosa estdn presentes en el 90 ¥ de los pacientes mayeres de
cuatro afios (11,12). Tipicamente son ndédulos de color entre ro0-
jo a rosado, o blanco amarllento con supezrficie lisa y suave que
se localizan en los pliegues nasolabiales, mejillas y mentén, --
Aunque se les denomine adenomas sebiceos, &stos nodulos son-
angiofibromas; el compromiso de las glandulas es solamente pa-
swo (10), En el tronco, la lesion diagndstica caracteristica es -
la "mancha de lija, que es una placa de fibrosis subepidérmica -
que se encuentra situada generalmente en la regidn lumbosacra:
y en una frecuencia aproximada de 30 %. (10). Otras lesiones de
piel que se encuentran con menor frecuencia son fibromas subun
gueales, manchas café con leche, hemangiomas ''vino oporto ",
En aproxtmadamente el 83 % de los casos, las primeras lesiones
que aparecen son maculas congénitas hipomelanoticas, (12) Es--
tas lesiones se ordenan en forma lineal en el troaco y en miem--
bros y su tamaiio oscila desde unos cuéntos milimetros a varios
centimetros., En log ultimos afios se han reconocido como el sig-

no visible mas temprano de esclerosis tuberosa y su gran valor -
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para el diagnostico en la infancia (10,12),

Hemartomas retinianos se han reportado hasta en un 50 F de
los casos (10). No se reconocen signos y sintomas relacionados-
con esta legidn.

Tumoraciones renales, consistentes en angiomiolipomas y -
quistes son frecuentes en esta enfermedad, Generalmente estéan-
libres de problemas, pero en edad adulta pueden dar sintomato-
logia (10),

Cerca de la mitad de todos los casos de rabdomioma benigno
de corazén se asocian a esclerosis tuberosa (13). Se han encon-
trado otrras tumoraciones en higado, bazo, suprarrenales, tiroi-
des, tracto gastrointestinal (14), Otras anormalidades menos --
frecuentes son quistes pulmonares y pleurales, guistes dseog --
(15).

La obtencidn de una historia de epilepsia y/o la demostracion
de retraso mental es Gtil pero no necesaria para el diagnéstico -
de esclerosis tuberosa (10)., La basqueda de eguivalentes derma-
toldgicos de la enfermedad es de gran ayuda, Fl adenoma sebaceo
se confunde con facilidad con acné del adolescente v en ocasiones
puede presentarse solo. Las maculas hipomelanoticas se deben -

diferenciaxr de vitlligo v del nevo anemicus (16},
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El tratamiento en primer lugar se refiere a prevencion, es-
decir consejo genético, LLa marcha lenta de la enfermedad no --
puede ser detenida una vez que ha comenzado. El tratamiento an
ticonvulsivante comun, suprime la tendencia convulsiva en for--
ma mas o menos efectiva., Del 30 a 40  de estos pacientes mue
ren antes de los cinco afios y el 75 ¢, antes de los veinte, rela--
cionado con la intensidad de las lestones cerebrales; si son esca
sas pueden llegar a la cuarta década, siendo la causa de muez -

te insuficiencia renal crénica 6 hemorragia intzratumozral renal -

(17).



MATERIAL Y METODOS, -

En un estudio retrospectivo de tres affos de duraciénen el --
lapso comprendido de enero de 1981 a diciembre de 1983, se de-
tectaron siete casos de esclerosis tuberosa, los cuiles fueron -
vistos en forma conjunta por los serivicios de Dermatologia y --
Neurologia del C.H 20 de Noviembre, ISSSTE.

El diagno6stico de esclerosis tubelosa se basd en:

CRITERIOS DE INCLUSION
(interés primario):

a), Forma completa de la enfermedad: triada clasica carac-

ter istica (adenoma sebéceos, epilepsia y retraso mental),

b). Formas incompletas:

1. adenoma sebdceo solo
2. adenoma sebiceo mis epilepsia, sin cambios menta--
les.

Ante la presencia de adenoma sebdceo se tomaron en cuenta-
los hallazgos siguientes (interés secundar 10):

- mancha de lija
- méaculag hipomelanoticas

- facomas retinianos



- calcificaciones subependimarias o corticales demostradas por
tomogr afia computada,
- tumores renales mulriples.

-relaci6én inmediata con esclerosis tuberosa (padres y herma--

nos ),

CRITERIOS DE EXCLUSION

epilepsia sola

retraso mental sin manifestaciones dérmicas

tumores renales sin manifestaciones dérmicas
- rifiones poliguisticos sin manifestaciones dérmicas .

De acuerdo a las formas clinicas de presentacion de la enfer -
medad, se efectuaron diferentes estudios de diagndstico @ serie-
de crdneo, urografia excretora, radiografia de torax, electroen-
cefalograma, tomografia axial computada, ultrasonografia renal,
La biopsia para la demostracion de angiofibzoma se hizo en for -
mas incompletas de la enfermedad. Los estudios psiconeurolégi-
cos para la valoracién del estado mental se hicieron en pacientes
con epilepsia. Las pruebas efectuadas fueron psicodiagndstico -
de Rorschach, Terman-Merrill, Bender Gestalt, P, de Goode---
nough v W.1.5.C. que son las que se utilizan comunmente en el -

gervicio de Psiconeurologia y Psiquiatria de este C . H. 20 de Nov,



PRESENTACION DE CASOS CLINICOS. -

Los tres primeros casos son hermanos (fig 1), se mencionan
los antecedentes heredofamiliares en comin: padre de 45 afios, -
empleado federal, portador de manchas hipocrémicas en dorso y
cara, sin retraso mental aparente,madre de 38 afios en aparente
buen estado de salud, Son miembros de una familia de 5 herma--
nos. L.a hermana mayor de 17 afios en aparente buen estado de -
salud, cursa el ultimo afio de la carrera maestra normalista, La
siguiente hermana de 16 afios portadora de la enfermedad, con --
gran retraso mental, internada desde hace 4 aflos en un hospital-
psiquiatrico en el estado de Hidalgo.

Caso 1. - F C.M, expediente GAGF 340409/8. Paciente mascu
linc de 11 afios de edad; originaric del D, F., acude a Meurologia
en noviembre de 1981, Entre sus antecedentes personales patold
gicos; crisis de ausencia desde la edad de 2 afios, aparicidn de -
lesiones en caraa los cuatro afios, manchas hipoctémicas en - -
miembros inferiores detectadas desde el nacimiento. Retrago -~
mental acentuado por lo que acude a escuela especial. A la explo
racion fisica: adenomas sebaceas en cara (fig. 2) mancha de lija

en reglon lumbosacza, maculas hipomelanoticas en extremidades-
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Fig 2,-

Cago 1. Angiofibroma facial {adenoma sebaceo), lesion
patognoménica de esclerosis tuberosa
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inferiores. Serie de craneo y urografia excretora normales, - -

Flectroencefalograma: Descarga generalizada, Estudios psico--
neurolégicos; retraso mental acentuado, En la actualidad recibe
tratamiento con carbamazepwa y continud acudiendo a escuela -
espectal psicopedagdgica 2 veces por semana,

Caso 2.- M, C. M., expediente GAGF -340409/8, - Paciente fe
menino de 9 afios de edad, originaria del D F , acude aNeurolo-
gia yPermatologia en noviembre de 1981, Entre sus antecedentes
personales patoldgicos: manches hipocromicas desde el nacimien
to. Crisis convulsivas desde la edad de 3 meses traradas con car
bamazepina desde temprana edad y con aparente buen control. -
Aparicion de lesiones dérmicas en cara a los 2 afios, A la explo-
racidn fisica: Adenomas sehidceos en cara, manchas hipomelano-
ticas en tronco y extremidades, mancha de 1ya en regioa lumbosa
cra. Urografia excretoza y serie de craneo normales, Flectroen
cefalograma: ano:mal difuso con 9 ciclos por segundo, Fstudios-
psiconeuroldgicos; inteligencia promedio. Recibe actualmente - -
tratamiento con carbamazepina.

CAS0 3.- A .C.M. Expediente GAGF-340409/8 Paciente fe--
menino de 8 afios, originaria del D, F,, acude aNeurologia en --

noviembre de 1981, Antecedentes personales patcldgicos de im--

13



portancia: manchas hipocrdmicas desde el nacimiento, en tron-
co y extremidades; crisis convulsiva a los 4 afios, aparicion de-
lesiones dérmicas en cara a los 5 afios. A la exploracidn fisica~
adenomas sebédceas en cara, mancha de lija en region lumbar, -
méculas hipomelanoticas en extremidades inferiores., Urografia
excretora, serie de craneo, estudio de fondo de ojo normales, -
El electroencefalograma reportd: alteraciones en region tempo-
ral derecha sugestivas de crisis de ausencia. Los estudios psico
neuroldgicos: wteligencia promedio. Recibe actualmente difeml-
hidantoina,

CASO 4.- F.C.A., expediente 451903/7 CAGF. Paciente mas
culino de 8 afios, originario de Culiacan Sin., acude g Neurolo -
gia en mayo de 1983, Antecedentes heredofamiliares negativos, -
escolaridad 20 de primaria, Ocupa el cuarto lugar de una fami=--
lia de cinco. Antecedentes petrsonales patoldgicos de impoxtan--
cla: crists convulsivas tonico-clonicas al mes de edad en una --
ocasidon, A los Il meses crisis de espasmos masivos, recibien-
do tratamiento no egpecificado. A los 5 afos aparicion de lesio-
nes dérmica en cara, mancha hipocromica en dorso desde el na
cimianto, A la exploracién fisica: adenomas sebacecs en dorso-

de nariz, méculas hipomelanoticas en region interescapular, --

14



mancha de lija en region lumbosacra. Fondo de ojo: facoma en -

ojo derecho, Urografia excretora, serie de créneo, ultrasono--

grafia renal normales. Electroencefalograma: descarga hemige-

neralizada derecha, Tomografia computada de craneo: nédulo cal
cificado en region temporal derecha, Estudios psiconeurolégicos:
inteligencia promedio, Biopsia de lesidn en cara repor:é angiofi-

broma. (fig. 3).

CASD 5,- M,D. A, expediente SIMA-640220/1, Paciente mas-
culino de 19 afios, originario de Querétaro, Qro., ocupacidn estu
diante de preparatoria y empleado federal, acude aDermatologia
en agosto de 1983, Historia heredofamiliar negativa. Fn la prime
ra nfancia anaricion de manchas hipocrémicas, lesiones en cara ~
méculas hipomelénoticas en extremidades inferiores (fig. 4), con
mancha de li1a en regién lumbar derecha (fig. 5). Serie de ¢raneo
electroencefalograma , urografia excretora normales. Biopsia de
lestdn en cara reportd angiofibroma.,

CASD0 6,-H M.B., expediente HEMU-450611/8, Paciente de-
sexo fememro de 12 afios, originaria del D.F., ocupacidn estu--
diante de primer afio de secundaria, Acude a Rermatologia en no-

viembre de 1983, Antecedentes heredofamiliares negativos., A la

15
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FIG. 4.- Caso 3,

el signo visible mas temprano de escleros is tuberosa,
Se deben diferenciar de vitiligo y de nevo anemicus,

- Maculas hipomel&noticas, reconocidas como
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Fig. 5.- Caso 5,- ™ Mancha de lija *
que por lo general se local




edad de 6 afios aparicion de lesiones en cara, recibiendo varios-
rratamientos pata "acné’ sin resultados. A la exploracion fisi-
ca: dermatosis localizada a cara, afectando mejillas y regiones-
perinasales, son neoformaciones hemisféricas, lisas y brillan-

tes de 1 mm, con evolucidn crénica. Resto de exploracion nega-
tiva. Serie de craneo normal, electroencefalograma normal. - -
Biopsia de lestdn en cara reportd angiofibroma.

CASO 7.- G.C.M. expediente GOCM-520911/2. Paciente de-
sexo femenino de 30 afios, originaria del D.F., soltera de ocupa
cion secretaria, L.a higtoria heredofamiliar negativa, Aparicidn
de manchas hipocrémicas en extremidades inferiores desde el -~
nacimiento, dermarosis en cara de nicto a los 9 afios. Lesion --
verrugosa en cara lateral derecha de cuello desde los 2 afios, de
crecumiento lento. Antecedentes de varios tratamientos patra ac-
né, No historia de convulsiones. Ingreso en noviembre de 1982 -
a través del servicio de urgencias con cuadro de dolor abdominal
v choque hipovolémico con signos vitales de: tensidn arterial de-
60/40, pulso 120, diaforética y con piel fria. En la exploracion
de ahdomen se encontraron masas en ambos flancos, se manejd-
con soluciones cristaloides y hemotr ansfusiones corrigiendo el -

desequilibrio hemodinam:co.

19
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A su ingreso a piso a la exploracion {isica se encontrd derma
tosis localizada a dorso de nariz y mejillas consistentes en peque
fios nodulos de color amarillento de aproximadamente 1 mm de -
diametro, en regibn cervical derecha hemangioma vinoso, macu
las hipomelanoticas en extremidades infer iores, A la palpacién -
de abdomen se encontraron masas en ambos flancos de consisten
c1a aumentada y que al parecer corresponden a rifiones: en la uro
grafia excretora se encontraron rifiones aumentados de tamafio -
con distorcién de gu estructura,. Fl estudio ultrasonografico de -
rifiones reportd multiples tumoraciones en ambos 1 ifiones {fig.6).
y la tomografia computada de abdomen tumozraciones hipodensas-
renales bilaterales (fig. 7) Se realiz6 arteriografia renal bilate-
ral encontrando en rifién derecho masa de caracteristicas neopla
sicas con vasos de neofotr macidn, en rifidn izquierdo masa de ~~
caracteristicas neoplasicas (fig. 8). Relacionando las lesiones -
dérmicas con tumoraciones renales bilaterales se hizd diagnosti
co clinico de esclerosis tuberosa que se confirmd con biopsia de
lesion en cara que reportd angiofibroma.

Electroencefalograma y setie de crianeo normales. l.a tomo-
grafia computada de craneo se encontrd nddulo subependimario-

calcificado (fig. 9). Las cifras de creatinina fueron normales. Se

20



Fig. 6.- Caso 7, - Ulizasonografia 1enal en la cual se demue
tzan maltiples tumoraciones en riion dereche

—

Fig, 7.- Caso 7. - Tomografia computada de abdomen en la que
se demuestra tumoraciones tenales bilaterales hipo--
densas, stendo de mayor tamafo en rifion detrecho,
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Fig. 8.- Caso 7, - Arteriografia renal deiecha en donde se -
muestra vasos de neoformacién, defectos de llena-
do v masa de caracteristicas neoplésicas

Fig, 9. Caso 7.- Tomografia computada de ctraneo en donde -
se& demuestra nddulo subependimario calcificado en ~=
ventriculo lareral,
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efectuaron depuraciones de creatinina en forma seriada aplican-
do la férmula de correccidén para peso, edad y sexo con resulta-
dos en limites normales inferiores. Por parte del sexvicio de -~
medicina nuclear se realizaron pruebas de funcionamiento renal
{perfil xrenal) con los resultados siguientes:

1, - Renograma (curva de funcidn renal): rifion izquierdo - =
60 %, rifion derecho 40 %,

2. Flujo plasmatico renal efectivo total v por separads (LF.P.
R.E.T.): Rifién izquierdo 126,33 ml/min, rifién derecho 84.22 -
ml/min, F.P.R,E. T, 210,55 ml/min (noxmal 534 + 46).

3.- Centellografia renal estatica y dindmica en donde se en-
contzd rifiones aumentados de tamaifio, con defectos de captacidon
bilateral y retardo en la excrecidon (fig, 10),

4.~ Filtrado glomerular: 62,10 ml/min (normal = 105+13).

Estos estudios demuestran falla renal incipiente. La pacien-

te continfia acudiendo a control, periddicamente a esie centro -

hospitalarto,
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DISCUSION, -

En el presente trabajo se observd, en primer lugar que la es
clerosis tuberosa es un padecimiento raro en nuestro medio, yva
que en tres afios solo se detectaron siete casos en los gervicios-
de neurologia y dermatologia del C.H, 20 de Noviembze,

La variedad clinica de presentacion de la enfermedad que se
encontrd con mayor frecuencia fué la forma incompleta. Solo un
caso presenté la triada cliasica caracteristica de adenomas sebi
ceos, epilepsia v retraso mental, No se encontrd diferencia reg-
pecto a sexo v 1a historia heredofamiliar fué negativa en cuatro -

casos (tabla 1), Esto estd de acuerdo a lo reportado en la literatu
ra en que no hay diferencia en cuanto al sexo, la historia heredo
familiar es positiva solo en un texcio de los casos y el aumento -
en la incidencia de formas incompletas de la enfermedad, (2,4, -
18).

Las manifestaciones clinicas encontradas con mayor frecuen
cia fueron lag dermatologicas (tabla 2). De éstas, €l adenoma -
sebiceo o angiofibroma fué el comtin denominador v €l signo cla-
ve para el diagndstico de la enfermedad, no encontrando difereg
cia a lo reportado en cudnto a su frecuencia que es de 90 % (11,

12), Se encontrd la asociacidn de tres lesiones en cinco pacien--
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CARACTERISTICAS GENERALES ENCONTRADAS EN LOS SIETE

PACIENTES.

CASO EDAD SEXO HISTORIA FORMA CLINICA

FAMILIAR
1 11 a Masc, positiva triada clasica
2 9a Fem. positiva forma incompleta
3 Ba Fem. positiva forma incompleta
4 8a Masc., negativa forma incompleta
5 19 a Masc, negativa forma incompleta
6 12 a Fem. negativa forma incompleta
7 0sa Fem. negativa forma incompleta
Tabla 1.
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MANIFESTACIONES CLINICAS ENCONTRADAS EN LOS

SIETE PACIENTES,

MANIFESTACION CLINICA No. DFE PACIENTES

Lesiones enptel ..oveee vereorentanenans 2/7

Epilepsial|.-.s L N N NN 4/7

Retrasomental «v . iiivinenonceonensonssa 1/7

Hemartoma €N I8TINA .. .ecsscsosssoas veoo 1/7

Tumores tenales ....eeeernrsas errarees 1/7
Tabla No, 2
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tes: angiofibroma facial, méaculas hipomeldneticas y mancha de-
lija; llamando la atencion la frecuencia de esta Giltima lesion ma
yor a lo esperado y a lo reportado en la literatura (10). Las ma-
culas hipomelénoticas fué el signo visible mas temprano en apa-
recer en los cinco pacientes en los que se encontrd y esta de --

acuerdo a 1o reportado (12,16). (tabla 3).

La epilepsia se encontro en cuatro pacientes y solo en uno de
ellos retraso mental. La ausencia de paralelismo entre las lesio
nes cutaneas, epilepsia y déficit mental es notable v aceptado; -
pero si existe una correlacton en cuanto a epilepsia y estado men
tal, siendo significativa si las convulsioneg aparecen en el pri--
mer afio de vida (10). En éste estudio no se pudo establecer esta
ultima relacion, Una posible explicacidn, en los tres pacientes, -
con epilepsia v sin retraso mental ez que existid un aparente buen

control de las convulsiones {tabla 4, 5).

La serie de créaneo (Rx) no fué de utilidad en la bisqueda de -
calcificaciones en los siete pacientes, en contraste, la tomogra-
fila computada creneal aunqgue se realizd solo en dos pacientes --
fué positiva. Fsto demuestra la gran ayuda del estudio tomogra-
fico computado en el diagndstico de formas incompletas de esta-

enfermedad (10). (tabla 6),
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LESIONES DERMATOLOGICAS ENCONTRADAS.

IIPOC DE LESION No, de PACIENTES

Angiofibroma facial c..viiiiin i iiii i 7/7
Maculas hipomelanoticas™® ... .ciceosevassssssse Of7
Manchade lja.cccisesoesscccsancas vesssnsesoss Of7
Hemangioma vinoSO.ecsassosvsssvsvssaasssssssss 1/7

* = primer signo en aparecer en los L1 pacientes).

Tabla No, 3
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RELACION ENTRE FDAD DE APARICION DE CONVULSIONES Y
ESTADO MENTAL

No, DE CASO EDAD DE APARICION ESTADO MENTAL
Caso 1 2 afios Retraso mental
Caso 2 3 meses Inteligencia prome

dio
Cagso 3 4 afios Inteligencia prome
dio
Cago 4 1 mes Inteligencia prome
dio.
Tabla No, 5
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El caso nimero siete merece discusion especial, por su for -
ma rara de presentacion, y por los hallazgos encontrados en los
diferentes estudios que le fueron realizados, {tabla 7), Fué el --
Unico caso donde se encontraron tumoraciones renales bilatera-
les, La frecuencia reportada de estas tumoraciones es de 50 a -
80 % (10) Son tumoraciones benignas anormales compuestas por
grasa, musculo liso y vasos sanguineos anormalesfausencia de -
tejido normal eldsticol. por lo que se les denomina angiomiclipo
mas. En esclerosis tuberosa en el 95 % de los casos son bilate-
rales, v generalmente estan libres de sintomas hasta llegar a -
la edad adulta (18) Existen publicaciones recientes en donde ge -
hace enfasis en los hallazgos encontrado en arteriografia Ienfil,
wmografia axial computada abdominal, ultrasonografia renal, -
en donde se ha tratado de establecer un patron caracteristico en
esclerosis tuberosa (19-21), Se hace la aclaracion que en este --
caso, no fué posible hacer el diagndstico basados inicamente en
estos estudios, va que se realizd correlacionando las lesiones -~
dérmicas con las tumoraciones renales bilaterales, Se reconocen
dos formas clinicas de presentacidn, relacionadas a estas tumo-
raciones, una es que presenten hemorragia intratumoral por falta

de tejido elastico normal, (gituacion encontrada en este caso) vy -
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HALLAZGOS ENCONTRADOS EN LOS ESTUDIOS REALIZADOS

EN EL CASO No, 7

ESTUDIO

B e —

Biopsia de legidn en cara

Ultrasonografia renal

Tomogtafia computada -
de abdomen

Arteriografia renal bila-
teral

Tomografia computada de
craneo

Pruebas de funcifn renal-
con radioisétropos:

HALLAZGO

angiofibroma

tumoraciones renales muley
ples bilaterales

tumoxaciones renales hipo-
densas bilaterales

tumoraciones en ambog xi-
fiones de caracteristicas ~-
necplasicas

nodulo subependimario cal-
cificade

falla renal

Tabla No, 7



la otra es insuficiencia renal crénica secundaria a sustitucidén -
de tejido normal por neoplasico.

L.a conducta recomendada en la primera situacion cuando se-
detectan otros egtigmas de la enfermedad (dermatoldgicos), es -
congervadora, i1ncluso omitiendo la biopsia renal, esto bagado --
en la naturaleza benigna de las tumor aciones, falta de signos y -
sintomas de malignidad y por el peligro de sangrado con el pro-
cedimiento (22), La {nica indicacion de cirugia es que presente-
cuadro hemorrigico que no ceda con las medidas habituales, y -
que amenace la vida del paciente (23), En este caso en particu-
lar la paciente presentaba lesiones dérmicas patogndmonicas, y-
tuvo una respuesta excelente a las medidas conservadoras; ade--
mas de asusencia de datos que indicaran malignidad.

Revigsando la literarura se encontraron s6lo doce casos de es
clerosis tuberosa, tumoraciones renales bilaterales e insufic len
cia renal cronica en adultos. Tres tenian antecedentes de convul
siones y siete retraso mental, y todos fueron del sexo femenino,
con cuadro florido de insuficiencia renal cxénica (24). En el pre-
gsente caso, lasg cifras de urea y creatinina, depuraciones seria -
das de creatinina, fueron normales; sin embargo las pruebas --

efectuadas pox el servicio de medicina nuclear demostraron la -
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presencia de falla renal, (tabla 8). Este seria el primez caso 1e
portado de esclerosis tuberosa con tumozaciones renales bilate-
rales, angiofibroma facial, maculas hipomelanoticas, hemangio
ma vinoso, nddulo subependimario calcificado, ausencia de con-
vulsiones, historia heredofamiliar negativa; en el que por me--
dio de métodos modernos de diagndstico (Pruebas de funcidn re-
nal con radioisétopos) se demostrd falla renal incipiente, en au-
sencia de elevacion de azoados y depuraciones de creatinina nor
males,

Esta paciente en un futuro podria ser candidata a trasplan
te renal, ya que existe el antecedente de haberse realizada con-
éxito en dos pacientes con esclerosis tuberosa e insuficiencia re

nal cronica (25)
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RESIL.TADOS OBTENIDOS EN LAS PRUEBAS DE FUNCION RE~

NAL EFECTUADAS EN EL CASO No. 7

1.- RENOGRAMA (curva de funcién zenal). Se realizé con 200 mi

131
licur 1es de hipuran marcado con 1 intr avenoso:
Rifién izquierdo =60 G
Rifion derecho =40 G

FLUJO PLASMATICO RENAL EFECTIVO TOTAL Y POR SE-
PARADOU, (con ia misma dosis del renograma)

F.,P.R.E. T, =210.55 mi/min (normal = 534+ 46 mi/m)
R, izquierdo =126,33 mi/min
R, derecho = 84.22 ml/min

CENTELLOGRAFIA RENAL ESTATICA Y DINAMICA Se utili
zaron 20 milicuries de DTPA - T¢ 99:

Rifones aumentado de tamaiic de contornos irregulares con -
defectos de captacidn bilateral, que se correlacionan con las
tumoz aciones renaleg bilaterales, -

Fxcrecibn retardada a los 30 minutos { fig. 10 ),

FILTRADO GLOMERULAR, Con la misma dosis anterior y -

valorado en plasma:
Filirado glomerular =62,10 ml/min

Filtrado glomerular normal = 105 + 13 ml/min

Tabhla No, 8
27
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CONCLUSIONES, -

[.a esclerosis tuberosa es un padecimiento raro en nuestro -
medio, ya que en tres afios sdlo se detectaron siete casos.

La variedad clinica de presentaci6n mas frecuente fué la for
ma incompleta, sdlo un caso presen:d la triada cldsica caracte-
ristica,

Las manifestaciones dermarolégicas fueron la clave paza el-
diagndstico de la enfermedad siendo el angiofibroma el signo car
dinal en todos los casos. Las maéaculas hipomeldnoticas fueron el
signo visible més temprano en aparecer, Se encontrd asociacidn
de tres lesiones: angiofibroma facial, maculas hipomeldnoticas-
y mancha de lija,

No se establecio una relacidn entre la edad de aparicién de -
las convulsiones v retraso mental,

Se demuestra en este trabajo que la tecnologia moderna como
son tomografia axial computada, ultrasonografia, pruebas de fun
c16n renal con radiwoisdropos son de gran utilidad para descubr i
lesiones que clinicamente pueden pasar desapercibidas v que se
presentan en forma natural en ésta enfermedad.

Se reporta por primera vez un caso de esclerosis tuberosa -

con tumoraciones renales bilaterales, angiofibroma facial, ma-
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culas hipomelénoticas, hemangioma vinoso, ausencia de convul-
siones ¢ historia heredofamiliar negativa, inteligencia normal, -
azoados normales, depuracianes de creatimina normales, y que -
por medto de pruebas de funcidén renal con radicisdtopos se de-~ -
muestra falla renal incipiente,

El tratamiento en la mayoria de los casos es sintomatico, es
pecialmente cuando presentan epilepsia tratando de llevar un con
trol adecuado anticonvulsivante, y el retraso mental mediante es
cuelas de educacidn especial, Una vez detectado el problema la-

familia debe de recibir orientacidn y consejo genético.

39



BIBLIOGRAFIA

1.- Nevin, N.C., and Pearce, W.G. {1968): Diagnos ric and gene
tical aspects of tuberous sclerosis. J. Mad, Genet., 3: 273 -
280.

2, - Bundey, 8. (1971): Genetic factos 1n neurological disease: Tu
berous sclerosis, Proceedings of the Royal Society of Medici
ne, 64:183,

3.~ Zeremba, J. (1968): Tubero:s sclerosis: A clinical and gene
tical investigation, ], Msant. Defic, Res,, 12:63-80.

4,- Singer, K, (1971): Generic aspects of rubercus sclerosis in a
Chinese population. Am. ]J. Hum.Genet., 23:33-10.

3.- Sareen, K., Ruvalcaba, R,H,, and Kelley, V.C. (1972): Tu-
berous sclerosis, Clinical, endoct ine and metabolic studies,
Am.].Dis, Child,, 123:34-39.

6.- Ross, R,P., and Rary, ], (1977): An inmunological and cyto-
genetic tnvestigation of tuberous sclerosis. Ann. Neurol., It
192-164,

7.~ Schenkein, [, Bueker, F.D . and Dancis, J, {1974): Increased

nerve growth stimulating activity in dtsseminated neurofibro-

matosis, N, Engl. J. Mad,, 290:613-614

10



TESIS CON
FALLA DR ORIGEN |

8, - Rundle, A.T., and Bartlert, K, (1967): Serum pzroteins and-
serTum enzymes in tuberous sclerous sclexosis. J. Ment. De
fic. Res,, II: 85-96,

9, - Stanbury, J.B. et al, (1983): The metabolic basis of inherted

disease, 5th ed. New York, McGraw- Hill,

10.- - Gomez, M, (1979): Tuberous Sclerosis, Raven Press, New-
York,

11,- Lagos, |.C., and Gomez, M.R. {1967): Tuberous sclerosis:
Reappraisal of a clinical entity, Proc. Mayo Clin,, 42:26- -
49,

12. - Fitzpatrick, T.B, (1979): Dermatology in General Medicine,
2nd, edition, McGraw~Hili, 1213-1216,

13, - Fenoglio, J.J., McAllister, H,A,, and Ferrans, V.J.(1976):
Cardiac rhabdomyoma: A clinicopathologic and electron mi-
croscopic study ., Am, ], Cardiel,, 38:241-251,

14, - Dwyerz, J.M.,, and Garvan, ], (1971): Pulmonary tuberous -
sclerosis: Report of three cases and review of the literatu-
re, Q.].Mad., 40:115-125,

15, - Schnitzex, B, (1963): Tuberous sclerosis complex. Arch, -

Path. 76:626.

41



16, -

17.-

18.-

19, -

20. -

21, -~

22.-

Gold, A.P., and Freeman, J.M. (1975): Despigmented nevi:
The earliest sign of tuberous sclerosis, Pediatrics, 35:1003
1005,

Scheig, R.L, and Borenstein, P {1961): Tuberous sclerosis-
in the Adult: An unusual case without mental deficiency or -
epilepsy. Axrch Intern. Med, 108:789.

Chonka, A.M.; Weiss, S.M.; Stein, J.M. y Ferris, T.F. -
(1974): Renal involvement in tuberous sclierosis, Amer. J.-
Mad. 56:124.

Sood, S., Mancini, A., and Kropp, K. (1975): Tuberous --~
sclerosis: Emphasis on the angiopraphic findings. ]. Urol.,
114:185-189,

Shawker, H.T., and Javadpour, n. (1979): Angiomyolipoma-
renal: Diagnosis by ultrasound anda computer ized tomogra-~
phy. J. Of, Urol, 121:675-676.

Sherman, J.L., et al, (1981): angiomyolipoma:Computed To-
mogt aphic-Pathologic Cortrelation of 17 casos. AJR 137:1221
1226,

Chatelain, C.et al. (1978): Chirurgie conservatr ice bilatéra
le en un temps des angio-myo-lipomes rénaux, Soc, Franc,

Durologie.



23.- Stavorosky, M. et al (1979) Rupture of a renal angiomyolipo
ma (hemartoma)., Post. Med, ]., 55:840-843.

24, - Merino Angulo, J. et al, {1979): Enfermedad de Bourneville
con insuficiencia renal., Estudio anatomoclinico. Rev. Clin,
Esp. 152:67-69.

25, - Jochinsen, P.R. et al (1969): Renal allotransplantion for bi-

lateral renal rumors. JAMA, 210:1721-1724,

TESIS CON
FALLA DE ORIGEN

43



