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Resumen: 

El complejo esclerosis tuberosa (CET) es una enfermedad hereditaria con 
transmisión autosómica dominante con alta tasa de mutaciones espontáneas, 
mutisitémica que afecta principalmente piel y SNC. La triada tipica es la 
·presencia de angiofibromas, crisis convulsivas y retraso mental. 
Objetivos: determinar si existe correlación cllnica entre las alteraciones cutáneas 
y las sistémicas en niños con complerjo esclerosis tuberosa. 
Material y melados: Se revisaron 15 expedientes de pacientes con CET. Se 
incluyeron pacientes menores de 16 años de edad, ambos sexos con diagnóstico 
de CET segun los criterios de (NTSAPAB). Todos los pacientes fueron 
evaluados por los servicios de Neurológia, Cardiologla, Oftalmologia, Genética y 
Radiodiagnóstico. 
Resultados: De 15 pacientes estudiados, 13 presentarón alteraciones cutáneas 
de las cuales el 100% fueron manchas hipomelanóticas; 12 pacientes con 
alteraciones neurológicas el 100% de éstos fueron crisis convulsivas, 11 
pacientes con retraso mental:6 pacientes con alteraciones oftalmológicas de los 
cuales el 60% con hamartomas planos. De las alteraciones renales y dentales 
solo se presentaron en 1 pacientes. 
Conc/u:;icr:c:;: Debido que ~! momento del eetudio !es p3cier:tes '/3 h:':!bi~n 
presentado en un 80% crisis convulsivas y en el 73% retraso mental no fue 
posible influir en la historia natural de la enfermedad. 
Abreviaturas: 
NTSAPAB . National Tuberous Sclerosis Association Advisory Board. 



Abstrae 

Tuberous sclerosis complex (TSC) is an autosomal dominan! inheritance disease, 
it has high rate of spontaneoes mutan!s, start beginingafested !he skin and CNS. 
Facial abgiofibromas, seizures and mental retardation are the typical triad of 
presentation. 
Objetive: To determine the existens of clinic correlation between cutaneous 
manifestation with sistemic in TSC childrens, 
Patienls and methods. this study was carry out in the Hospital de Pediatría Centro 
Medico Nacional Siglo XXI in Mexico city. We reviewed !he records of 15 patients 
con TSC, included patients smaller of 16 years with ages ranged from 3 years to 
11 years, both sex with TSC diagnostic according !he criterion Nalional Tuberous 
Sclerosis Association Professional Advisory Board. 
Results: Fifteen patients were studied with TSC, 13 had cutaneous manifestation, 
ali presented hypomelanotic macules; 12 had neurology alterations with seizures 
and 11 mental retardation; 6 had ophthalmology manifestation, 4 plaquelike 
hamartomas. Of had renal manifestation only one patlents and of had dental 
alteration one patients. 
Conc/usion: Because patients have al really developed seizures in 80% and 
1mmiéti 1~icuUaiiu11 i11 73%.1 ii was in-1posibic:: to ¡-1ave any iíiiiuen.:e on natuial 
histor¡ of !he disease. However a improve in clinic pronostic can be done in 
patients if the diagnostic TSC is made befare the presentation of seizures. 



ANTECEDENTES 

Los síndromes neurocutáneos son transtornos congénitos con 

alteraciones tanto cutáneos como neurológicas, las más frecuentes son: 

neurofibromatosis, esclerosis tuberosa, síndrome de Stuger Weber y 

enfermedad de Von Hippel Lindau. La esclerosis tuberosa es un síndrome 

ncurccutimoo que puada piesentai alteraciones en otro::1 órganos y 

sistemas de tal modo que esta enfermedad se describe como complejo 

esclerosis tuberosa (1,2). 

DEFINICION. 

El complejo esclerosis tuberosa (CET) es una enfermedad hereditaria con 

transmisión autosómica dominante de alta penetrancla y variabilidad, que 

involucran la proliferación y diferenciación celular. Se caracteriza por 

displasia focal de la piel del sistema nervioso central y de otros órganos. 

La triada típica de esta enfer!'ledad as la presencia de anglofibromas 

faciales, crisis convulsivas y retraso mental que puede presentarse en uno 

y otro sexo a diferentes etapas de la vida (1-4). 

La esclerosis tuberosa es conocida tamblen como; adenoma sebaseum, 

enfermedad de Bournevelle-Brissaun, enfermedad de Bournevelle Pringle, 

eplloia y facomatosis de Bornevelle (5). Fue descrita por primera vez por 

Von Reckinghausen entre 1'862 y 1863 (2,6). En 1880 Bornevelle describe 

los resultados neurológicos y patológicos de la enfermedad, así mismo 



designó en nombre de 'esclerosis tuberosa de las circunvoluciones 

cerebrales'. En 1908 Helnrich Vogt reconoció la asociación angiofibroma 

facial y la lesión cerebral reconocida por Bornevelle. El diagnóstico de 

esclerosis tuberosa fue realizado por primera vez en un paciente en vida 

que posteriormente se confirmó por autopsia (6,7). A partir de entonces se 

definió por primera vez la triada típica: angiofibromas faciales, crisis 

convulsivas y retraso mental. 

Los primeros estudios realizados en grupos de p:icicntos fuaron en 1932 

por Critcheley. En 1943 Dickerson presenta 23 casos (8). El estudio mas 

giüiidü rc;aiízaUu en una pobiación cie ~,, pacientes fuo realizado por Lagos 

y Gomez en 1967 (9). 

El término de complejo esclerosis tuberosa (CET) fue propuesto por 

primera vez por Moolten en 1942 y es ahora usualmente empleado en la 

litcrntur:: (2). 

MANIFESTACIONES CUTANEAS. 

Las alteraciones cutáneas típicas en CET son manchas hipomelanóticas, 

angiofibromas faciales, fibromas ungucales y manchas en piel de zapa (piel 

áspera). Aunque algunas de estas lesiones pueden alterar la forma de la 

piel otras son aslntomaticas, sin embargo todas pueden ser marcadores 

cutáneos del CET. 



Angiofibromas faciales: 

Los angiofibromas faciales se presentan en el 70 al 90% de los pacientes 

con CET (1-6,10), la edad de presentación más frecuente es entre los 2 y 8 

años (2) pero pueden encontrarse al nacimiento o bien aparecer hasta la 

tercera dócada de la vida (1 ,2), ias lesiones consisten en una neoformación 

de color cafe-rojizo de aproximadamente 4 mm. de diámetro con 

distribución en forma de mariposa (2). Puede ser patognomónica de la 

enfermedad, pero queda limitada su utilidad diagnóstica por que no se 

observa en todos los pacientes con CET. y por su aparición t::rdi::. (1 ). 

Manchas hipomelanóticas : 

Las manchas hipomelanólicas son lesiones cutáneas que aparecen en 

forma más temprana, generalmente desde el nacimiento. Solamente es 

observada en un cuarto oscuro y con la ayuda de luz ultravioleta. 

Consisten en manchas blancas en forma de hoja de fresno. Se presentan 

en un 15 al 90% de los casos con CET pero no son patognomónicas de esta 

enfermedad ya que puede presentarse en un niño sano. Típicamente se 

presenta en tronco, extremidades y en el pelo, pudiendo aparecer solas o 

en grupos (1-4, 11-14). 

Fibromas ungueales : 



Lmdibro:r.as unguGales son lesiones i:arnósas que sé· lovanian alrededor· 

de las uñas o por debajo de estas, histológicamonte son similares a los 

angiofibromas pero no hay dilatación capilar. Aparecen en la pubertad y del 

15 al 20% de los casos con CET. Son más frecuentes en los dedos de los 

pies y en el sexo femenino. Los fibromas ungueales múltiples son 

patognomónicos del CET. (1-4, 9,10,12). 

Manchas en piel de zapa: 

Las manchas de piel de zapa son lesiones ligeramente elevadas con borde 

irregular y superficie aspera tienen forma de 'piedra rasposa' o de 'piel de 

puerco', con localización en clorso o en uno de los flancos. Estfm formadas 

con tejido conectivo . Aparecen en un 20 ai 35% de los casos con CET y no 

son patognomónicas de esta enfermedad. Generalmente aparecen hasta la 

pubertad. (1,2,4,9). 

MANIFESTACIONES DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL 

Crisis convulsivas : 

La prevalencia de la epilepsia de los pacientes con CET se ha reportado en 

varios estudios por arriba del 80% (Nevin 1968; Budney 1969;Moyrahan 

1976y Gómez 1988). En el 71% do los casos las crisis convulsivas inician 

antes de los 2 años de edad, los espasmos infantiles es la presentación 

más común de las criisis convulsivas (36-69%) seguidos por crisis focales 

motor;;,:; í24%); tónicas ciónicas generalizadas (27%) y menos frecuentes 



.las P_arciafe~,. compfF)j?.s o fas crieh: do :AUS~ncf~i '.tsia~ se prescnbn por ro· 

general en pacientes adultos. (1-6, 9,11,15). 

Retraso mental: 

En los estudio realizados por Nevln, Budney y Gómez, reportaron una 

prevalencia de retraso mental en pacientes con CET hasta del 60%. 

Generalmente los pacientes tienen antecedentes de crisis convulsivas 

Iniciadas antes de los 2 años de edad. La gravedad de este tra.nstorno varia 

desde situación limitrofe hasta disfunción profunda. Son comunes el 

autismo y diversos transtorno~ de .la conducta sobre todo en pacientes 

adolecentes y adultos. (1-6, 9,11,15-17) 

Nódulos subependimarios: 

Los nódulos subependimarios se presentan generalmente en los 

ventrl<.:ulos laterales tiplcamente cerca del cuerpo caudado y agujero de 

Monroe. El tamaño es de menos de 1 cm. de diámetro y se calcifican en un 

50% de los casos después do los 18 meses de edad (1,9,15,18). Estos 

nódulos estan compuestos por elementos gllales y vasculares, cuando se 

calcifican pueden ser visibles en las radiografias, los nódulos 

subependimarios contienen graneles células idénticas a los astrocitomas 

de células gigantes, pero no aumentan de tamaño de manera típica. (1-LJ, 

15,19). 

Tubérculos corticales: 
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Los tubérculos corticales (origen del nombre de la esclerosis tuberosa) 

tienen un diámetro de 1 a 2 cm , y su número varia entre ninguno y varias 

decenas. Estan compuestas de neuronas estrelladas y elementos 

astrogliales , tanto el tubérculo cortical como los nódulos subependimarias 

se consideran patognomónicas del CET. (1·5,9, 15)., 

Defectos del manto cortical: 

Los defectos del manto cortical se originan por insuficiencia de la 

migración neuronal durante la formación neocortlcal. A veces se han 

informado transtornos microscópicos del patrón organl:zaclonal cortical lo 

mismo que de gliosis, que puede explicar el retraso mental (1,9, 15,20). 

ALTERACIONES OFTALMOl.OGICAS: 

La prevalencia de alteraciones oftalmológicas en el CET varia en frecuencia 

desde el 4 i<I 53% (1,2,9,21,22). Las lesiones se pueden presentar en 3 

formas ; i.· La clásica lesión en forma de mora; 2.· Los hamartomas más 

comunes en forma de placas y araras acromáticas en alguna parte de la 

retina y 3.· lesiones con presencia de astrocitomas y hamartomas. Se 

considera que 2 o más lesiones de astrocitomas son especifico de CET. 

Aunque una gran lesión retiniana puede producir transtornos visuales, no 

suele ocurrir pérdida visual progresiva. Algunos pacientes pierden la visión 

por desprendimiento de retina, por hemorragia vítrea o rara vez por 

incremento de la lesión. (1·6,9,21,22). 



ALTERACIONES CARDIACAS 

Las alteraciones cardiacas en el CET son la presencia de tumores 

caráiacos benignos y de ostos los más frecuentes son el mixoma y 

rabdomioma. Usualmente ocurren como tumores múltiples intramurales 

discretos que involucran el miocardio o una de todas las camaras 

cardiacas. En los estudios realizados hasta el momento se reportan hasta 

dos terceras partes de pacientes con CET y rabdiomlomas que tienden a 

ser múltiples y su tamaño y número disminuyen con 1:: edad. La gran 

mayotia de los tumores cardiacos son asintomáticos. Los pacientes que 

manifiesbn di;::fonción c::rd:::c; :u i1dcen inmediatamente después del 

nacimiento por Insuficiencia cardiaca secundariua a obstruccion o por 

restitución del miocardio normal por el tumor. Estos tumores son 

diagnosticados por ecocardiografía o bien por Imagen de resonancia 

magnética y pueden sor visualizados desde la vida fet<1I (1-3,7,23). 

ALTERACIONES RENALES: 

La lesión renal ocurre en el 50 al 80% de los pacientes con CET (l-6,24). La 

lesión quistica es la predominante en el niño y lmi ~n~!~pHp~~=~ üii al 

adulto, generalmente suelen ser bilaterales. Los sintómas qua se presentan 

son hematuria, dolor en flancos y progresión a la falla renal aun cuando su 

Incidencia es baja, histológicarnente los tumores están compuestos por 

tejido adiposo, músculo liso, vasos sanguineos. En un estudio realizado 

por Arnol M. et al, reporta 3 casos con CET y alteraciones renales de los 
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cuales un paciente presentó falla renal crónica. Clinicamente es difícil 

diferenciar entro quistes renales y anglolipomas. El diagnóstico definitivo 

requiere de arteriografla renal.(1·6,24). 

AL TERAC/ONES PULMONARES: 

Las. alteraciones pulmon:irc:: da CET son menos frecuentes, las lesiones 

caractorlsticas reportadas son presencia de quistes pulmonares y 

proliferación nodular adenomatoidea focal. Se presentan con mayor 

frecuencia en el sexo femenino en una proporción de 11 :1 y en la edad 

reproductiva. Clínicamente se manifiesta por disnea prcgro:;;fv:>, tos:, 

cianosis y aumento do Ja producción de esputo y ocasionalmente 

hemoptisis. Las pruebas funcionales pulmonares revelan enfermedad 

obstructiva y en ocasiones puede ocurrir neumotórax espontáneo. La 

radlografla de tórax muestra en forma característica 'pulmón en panal' y 

quistes. No hay tratamiento efectivo y Ja sobrevlda después del diagnóstico · 

es a 5 años (1-6,25,28) 

GENETICA 

El complejo esclerosis tuberos es una enfermedad hereditaria autosómica 

dominate, con variabilidad fenotípica y una alta tasa de mutaciones 

espontáneas varia entro el 56-86%, según lo completa que sea la .valoración 

familiar ¡29). Cuancio esta afectado unos de los progenitores, el riesgo de 

recurrencia de los niños subsecuentes es del 50%, la frecuencia de casos 
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familiares varia del 14 al 44%, la Incidencia es alta de 1 por cada 5800 

nacimiento. 

Los primeros estudios se -iniciaron al principio de la década de los BO's y 

fue difícil debido a falta de familias grandes. En 1987 el primer reporte de 

enlace en el AKI y ABO aparecieron genes en el cromosoma humano 9q34, 

subsecuentcmcntc otro grupo reportó una faita de enlace entre el DNA 

marcado en el 9q34 y esclerosis tuberosa en esas famíiías. Más tarde 

·enlaces de un gen esclerosis tuberosa en regiones genómicas fueron 

examinadas por otros grupos de colaboradores sin confirmación de 

enlaces significativos. Un genoma amplio fu¡¡ examinado alrededor de lo!: 

2 años de edad para identificar la posible localización de un segundo locus 

de esclerosis tuberosa y fu!l provechoso por el hallazgo de enlace de 

cromosoma 16p13 entre un sitio de familias con complejo esclerosis 

tuberosa quien no mostraron enlaces en cromosoma 9. La 

heterogenicidad puede ser demostrada en complejo esclerosis tuborosa y 

actualmente se agregan resultados de 7 centros del mundo Indicando que 

parte de todas las familias mostraron enlaces 9q34 y parte de las familias 

mostraron enlaces 16p13 marcado: otra parte de familias sin enlaces os 

pequeño ( menos del 10%) y puede ser debido a error en la clasificación o 

error genotiplco . 

La identificación del gen del cormosoma 16 fue recientemente hecho en la 

esclerosis tuberosa. El gen fue identificado basado en la ocurrencia de 
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delección genomica en 10 de 260 pacientes anállzados, con evidencia de 

alteración del RNA transcriptivo en algunos casos, (30,32). Debido a estos 

resulatdos es necesario la exploración de los demás miembros de las 

familias afectadas mediante luz ultravioleta, ultrasonido renal y hépatico 

así como cardiaco, TAC de cráneo y exploración oftalmológica directa con 

dil::taclón pupilar para identificar otros posibles casos (1,30,33,35). 

ALTERACIONES A OTROS ORGANOS. 

Otros de los órganos afectados en CET es el hígado. Las alteraciones 

encontradas en este órgano son los hamartomas que genera!mcnto "º" 

múltiples, la frecuencia es mayor en las niñas con una proporción de 5:1, la 

localización es en ambos lóbulos y con tamaño de 0.5 a 0.8 cm de 

diámetro, estos generalemnte aumentan con fa edad y se relacionan con 

los angiolipomas renafas (36). 

La pigm'lntación del esmalte dental es visto entre el 90 % de los pacientes 

con CET y solo en 9% de la población general. 
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CRITERIOS DIAGNOSTICOS PARA EL CET de acuerdo al Natlonal 

Tuberous Sclerosis Assoclatlon Advisory Board (1). 

ASPECTOS PRIMARIOS 

• Angiofibromas faciales 

• Fibromas ungueales múltiples 

• Tubérculos corticales (confirmación hitológlca ) 

• Nódulos subependimarlos o astrocltomas de células gigantes 

• Nódulos subependimarios calcificados. 

• Astrocitomas retinianos multiples 

ASPECTOS SECUNDARIOS 

• Pariente de primer grado afectado. 

• Rabdomloma cardiaco. 

• Otros hamartomas retinianos. 

• Tubérculos cerebrales 

• Nódulos subependimarios no calcificados 

• Mancha de piel aspera 

• Placa frontal 

• Linfangiomatosls pulmonar 

• Angiolipoma renal. 

• Quistes renales tiplcos de CET 
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ASPECTOS TERCIARIOS 

• Máculas hl¡:omelanótlcas 

• Lesiones cutáneas en confeti. 

• Quistes renales • 

• Alteraciones del esmalto dental 

• Pólipos rectales. 

• Quistes óseos. 

• Trayectos migratorios. 

• Fibromas gingivales. 

Angiollpom:o r:m;;!. 

• Espasmos Infantiles • 

El CET se confirma con un aspecto primario, dos aspectos secundarios o 

un aspecto secundario y dos terciarios. 

El CET probable con un aspacto .-;ecundarlo y un terceario o tres aspectos 

terciarios 

El CET de sospecha con un as,oecto secundarlo o dos terciarios. 

Hasb el momento no se conoce si al tener ciertas alteraciones cutáneas sin 

otras alteraciones sistémicas pueden predecirse transtornos neurológicos, 

oftalmológicos, hepáticos, renales o cardlovasculares para determinar un 

pronóstico ciínico en ei paciente con CET. Por esta razón nuestros 

objetivos fueron: 
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1. Determinar la correlación que existe entre las alteraciones cutáneas y las 

sistémicas en niños con complejo esclerosis tuberosa. 

2. Identificar el tipo, extensión, número y locallzaclón de las alteraciones 

cutáneas en niños con CET. 

3. Identificar las alteraciones sistémicas (neurológicas, oftalmológicas, 

cardiovasculares, hepáticas y renales ) en niños con CET. 
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MATERIAL Y METODOS. 

Se diseñó un estudio observacional. descriptivo. retrolectivo y transversal, 

que se llevó a cabo en el servicio de Dermatologia de Hospital de Pediatrla 

Centro Médico Nacional Siglo XXI. Se Identificaron los expedientes de los 

pacientes con complejo esclerosis tuberosa ( CET). 

Se Incluyeron a los menores de, 16 años de edad, de ambos sexos con 

diagnóstico clínico de CET con o sin diagnóstico hlstopatológico de 

acuerdo con el National Tuberous Sclerosis Association Professional 

Advlsory Board (1). Los pacientes fueron valorados por !o,; J;8f'!!c!<le tl:: 

Genética, Neurológia, Cardiológia, Radiodiagnóstico y Oftalmológla y se les 

realizó TAC de cráneo, USG renal y hepática. En los pacientes que no 

tenian algunas de estas valoraciones se citó para realizarselas de tal 

manera que todos los pacientes fueron evaluados por los servicios antes 

mencionados y se realizó un estudio integral. Se recopiló los datos en una 

hoja especial (anexo 1 ) 

Anáf/sis estadístico: 

Se rea/fzó de tipo descriptivo con determfnaci6n de anáflsis de frecuencfa 

simple. 
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RESULTADOS 

Se evaluaron los expedientes de 15 pacientes con diagnóstico de complejo 

esclerosis tuberosa (CET) en la edad pecliátrica. El diagnóstico de envio en 

el 50% de los pacientes fue por crisis convulsivas de dificil control. La 

edad de los pacientes al momento del estudio fue de un rango entre 3 y 11 

años con un promedio de edad de 6.3 años. La edad al diagnóstico fue 

entre los 4 días a los 7 años de edad con una frecuencia mayor después del 

año de edad. En la mayoría de los casos se encontraron tanto 

manifestaciones cutáneas como sistémicas con un mayor porcentaje en las 

primeras. 

Manifestaciones cutáneas: 

De los 15 pacientes con CET, 13 presaentaron manchas hipomelanóticas, 

la localización en tronco fue observada en el 100% y en las extremidades 

en el 53% de los pacientes con alteraciones dermatológicas. Los 

angiofibromas faciales se presentaron en 7 pacientes con localizaciónen 

mejilla y nariz, en dos pacientes se presentaron las lesiones en piel de zapa 

con locallzacion en dorso y en un paciente fibromas ungueales.(tabla 1). 

Manifestaciones sistémicas: 

El segundo sltéma más afectado fue el sistema nervioso central afectando 

a 12 pacientes (8U%), seguidas por las oftalmológicas en 6 pacientes, 

l 
¡ 
t 
¡ 
\' 
1 

"' 
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alte~aciones renales en un paciente y en un paciente alteraciones del 

esmalte dental. En la población en estudio no se presentaron alteraciones 

cardíacas, pulmonares ni h.epáticas. (tabla 2). 

Sistema nervioso central : 

Las alteraciones más frecuentes de este sistema fueron las crisis 

convulsivas las cuales se presentaron en 12 pacientes, el tipo de crisis que 

predominó fueron las tónico-clónicas generalizada (50%), en 4 pacientes 

las parciales motoras simples y en 2 pacientes las mioclónicas. 

En retraso mental se observó en en 11 pacientes y de estcs el grarln ;:;;vero 

es el que predominó, encontrándose en 5 pacientes. La prueba que se 

realizó fue Wisc-R presentando el siguiente coeficiente intelectual: 30 

puntos o menofi 2 pacientes, de 50 a 31 puntos 7 pacientes, 70 a 51 1 

paciente y mayor de 70 puntos en 5 pacientes. 

Los hallazgos de Ja tomografla axial computalizada de cráneo fueron 

nódulos subependlmarios en 12 pacientes y en 5 pacientes tubérculos 

corticales. La resonancia magnética de cráneo se realizó en 3 pacientes en 

!:= ~üa:o5 bt: i;unfirn10 ia presencia de nódulos subependimarios. 

Alteraciones oftalmológicas: 

Las alteraciones oftalmológicas se presentaron en un total de 6 pacientes 

de los cuales en 4 se observaron los hamartomas planos Y en 2 los 
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hamartomas en forma de mora. En n!ngún pecionto se presentó 

desprendimiento de retina. 

Alteraciones renales : 

Solo en un paciente se observó alteracion renal y esta fue del tipo de 

infiltración grasa ( angiolipoma renal ) 

Alteraciones Dentales: 

Se encontró un ¡1aciente en quien estaba afectado el esmalte dental. 

Genética: 

En todos los pacientes se realizó valoración por genética, concluyendo 

que en 12 pacientes la transmisión fue por mutación de novo y en 3 

pacientes autosómica dominante. 
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D/SCUS/ON 

El complejo esclerosis tuberosa es una enfermedad mutislstémica que 

afecta principalmente la piel Y el sistema nervioso central, con etlologla 

hereditaria de transmisión autosómica domlnate. Kwiatkowskl en un 

estudio multlcentrico muestra la heterogenlcidad de esta enfermedad 

reportando genes en el cromosoma humano 9q34, asi como en el 16p13 y 

en el 11 (35). En nuestra serie se reporta 3 pacientes con transmisión 

autosómica dominate y en 12 pacientes se comportaron como mutación de 

novo, pero se desconoce el nivel de la alteración comosómica . 

En el estudio de Lagos y Gómnz no hubo diferencia :;ignificativa en cuanto 

al sexo. En nuestro estudio se encontraron 8 masculinos y 7 femenino lo 

que se relaciona éon los resultados de estos autores (9). Se han 

mencionado que las manifestaciones cutáneas mas frecuentes son las 

manchas hipomelanóticas, localizadas en el nivel de tronco y aparecen 

desde el nacimiento, los ang!ofibromas f:iclales se reportan apartir de los 2 

años do edad y se encuentran hasta los 8. (1,6,9,10). Las cifras de las 

alteraciones cutáneas en nuestro estudio son similares a lo comunicado en 

la literatura . Cabe mcnclcn:ir quo t:into las manchas hlpomalanóticas 

como los angiofibromas faciales son indicadores de CET Y pueden cursar 

sin alteraciones sitémicas, de tal manera que puede ser un factor quo 

retrase el diagnóstico y por ende el tratamiento oportuno. En este estudio 
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a pacientes presentaron manchaA hipcmcl;;nóíica:: y angiofibromas 

faciales sin tener alteraciones sistémicas, por esta razón creemos que los 

crisis convulsivas pueden tener relación con el retraso mental, de esta 

manera el control adecuado de las crisis en estos pacientes perdían 

mejorar el pronóstico de esta enfermedad. Por otro lado los angiofibromas 

ungueales es un indicador de CET con alto valor, sin embargo su inicio es 

en Ja edad de 1:: ::dolescencia por lo tanto es un idlcador cutáneo tardío y 

en ocasiones las crisis convulsivas y el retraso mental ya astan presentes 

cuando estas se manifiestan, como Jo observamos en un paciente en 

nuestro estudio. 

De !:::: ::lt:m:cio¡¡es slit.mícas las más frecuentes e importantes son las del 

sistema nervioso central, ya que ocacionan crisis convulsivas y retraso 

manta!, la frecuencia de crisis convulsivas se reportan hasta en un 80% de 

los casos con CET. Esta misma cifra se obser1ó en nuestro estudio, sin 

embargo el tipo de cri::i::: más f;ecuenie fueron las tónico- clónicas 

generalizadas, seguidas de las motoras simples y las mioclónlcas esto 

difiere con lo comunicado por Lagos y Gomez (9) , quienes indican que la 

mayor frecuencia del tipo de crisis se éncuentran en las mioclónlcas 

seguidas de las parciales simples y por último las tónicas clónicas 

generalizadas. 

En el CET el retraso mental se tia reportado hasta en un 60%, en la mayoria 

de estos p~c:ientes tienen como antecedentes de importancia haber 
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presentado crisis convulsivas antes de les 2 años de odad (1,9,iO). Los· 

resultados de nuestro estudio son 11 pacientes con retraso mental de los 

cuales al Igual que la literatura todos presentaron antecedentes de crisis 

convulsivas antes de los 2 años de edad, por lo que es Importante 

Identificar los marcadores cutáneos de la enfermedad CET antes del inicio 

de las crisis convulsivas para poder ofrecer un tratamiento oportuno y 

tratar de mejorar el pronóstico en estos pacientes. Otra posible etlologla 

dal retraso mental son defectos en el manto cortical los cuales se originan 

probablemente por Insuficiencia de la mi!Jración neuronal duranie la 

formación neo-cortical y en ocasiones se han informado transtornos 

mli:roscóplco" c.iei pairón organizaclanal cortical lo mismo que de la 

gliosis, lo que explica en algunos pacientes el retraso mental aun sin crisis 

convulsivas, en nuestro estudio no se encontraron en ningun paciente esta 

alteraclón • 

. Los resultados del estudio tomografico de cráneo son los nódulos 

subependimarios de los ventrículos laterales en 12 pacientes Y seguido de 

tubérculos corticales en 5 pacientes, estos resultados son similares a !ns 

encontrados en la literatura. 

Los hallazgos oftalmológicos tienen un rango muy amplio según la 

literatura mundial , varia de 4-53% de los pacientes con CET (1,2,9,21,22). 

En nuestro estudio las alteraciones oftalmológicas se encuentran dentro 

de lo ya Informado por otros autores y no hay diferencia Importante en 
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re!?.C!ón a! Upo de loslón '1 no se oi>servó ningún pacientes con 

desprendimiento de retina. 

La frecuencia de alteraciones renales es muy alta segun lo comunicado en 

la literatura (1), esto varia del 50 al 80% y la leslón mas frecuente en los 

niños son las quísticas seguidas de los angiollpomas. Aunque estos 

tumores son benignos pueden condicionar insuficiencl11 renal, po; lo que 

es importante hacer un estudio integral en los pacientes con CET y qu6 

incluya evaluación de función renal. En nuestro eatudio solo se reporta un 

paciente con alloraciones renales del tipo de angiollpomas y con función 

renal integra. 

La frecuuncia de alteraciones en otros órganos es baja y son más 

frecuentes en la edad de adulto, esto es posiblemnte la razón de que en 

este estudio no se hayan encontrado estas anomalías. 

Las alteraciones del esmalte dental en CET es muy alta le frccu::nci:; sa 

reporta en el 90% de los pacientes, sin embargo en este estudio solo se 

presentó en el 6.6%, probablemente no se valoren adecuadamemo los 

pacientes ya que este indicador es asintomatico Y pueda 

¡;<i;;a;üesapercilJldo, por lo que es necesario una exploración dirigida a 

cavidad oral ya que esta alteración puede se un Indicador temprano de 

CET. 
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CONCLUSIONES 

La importancia de realizar este estudio fue para· poder Identificar 

marcadores cutáneos antes de inicio de manifestaciones sistémicas, YR 

que las mas frecuentes son las del sistema nervioso central ocasionando 

crisis convulsivas y retraso mental, de ial manera que se trató de agrupar 

las manifestaciones cutáneas más frecuentes y observar si tenlan relación 

con las sistémicas para poder dar un tratamiento oportuno y mejornr al 

pronóstico en estos pacientes. Sin embargo la variabilidad cllnica extrema 

de CET y que al momento del c,;trn:!!o !oe p::cl::nt;;s yi. iiabian presentado 

en un 80% de los pacientes crisis convulsivas y en un 73% retraso mental , 

no fue posible influir en la historia natural de la enfermedad. 

El comportamiento hereditrarlo autosómlco dominate si se sabe afectado 

uno de los procenitoree, el riasgo <ie recurrencia en los niños 

subsecuentes será del 50% y la frecuencia de mutaciones espontáneas es 

alta del 50 al 86% esto hace necesario el asesoramiento genético en las 

familias de los pacientes afectados, así como de una evaluación completa 

tanto clínica como complementaria para poder identificar tempranamente a 

estos pacientes dar el tratamiento oportuno y mejorar .. en lo posible su 

pronóstico. 
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Esto tambien hace posible ldentifir,;ir otro:: ::lndovltles nouroculáneos y dar 

asesoramiento genético ya que tienen el mismo comportamiento de 

transmisión hereditaria. 



Tabla 1. 
Manifestaciones cutáneas de los pacientes con Complejo Esclerosis 

· Tuberosa. 

Tipo de lesión No. de pacientes % Localización 

Manchas 13 86 ~ronco y 

Hipomelanóticas extremidades 

Angiofibromas 7 46.6 Nariz y mejilla 

faciales 
Piel de zapa 2 13.3 Dorso lumbar 

Angiofibromas 1 6.6 Pies y manos 

ungueales 



Tabla 2. 
Manifestaciones sistémicas de los pacientes con Complejo Esclerosis 

Tuberosa 

Sistema afectado No de pacientes % 

Cutáneas 13 86.6 

SNC 12 80 

Oftalmológico 6 40 

Renales 1 6.6 

yentales 1 6.6 



Tabla 3. 
Alteraciones neurológicas de los pacientes con Complejo Esclerosis 

Tuberosa. 

Tipo de alteraciones No. de Pacientes % 
Crisis convulsivas 12 80 
Retraso mental 11 73 
Nódulos subependimarios 13 86.6 
Tubérculos corticales 5 33.3. 
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