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INTRODUCCION 

El. estudio y la compre:nsi.ón de· las enfe.rmedades genéticas 

plantea ciertas aif icu1t:aae.~; .. Para ~-1::;._:~-d-~i~~ _-,Ciu~ .. se dedica . 

a otras rarrias de _ia::.m~a.i.C-iria.~<-S:rn ·:-~~-'!lba'~9ci{:·-'Üna-::,_\,_~z ,que 
<·: -·::,_. •' . __ ,. '"' .·--: .. , 

ciertos coriceptOs· · s_e._, ~a~_< Comp-~é_-n_d_~aó·:·:·/~-~-:~. fis ~:ú~_io /Cié_:-~ e~_t·~·s . · · 
· :-· ::- : ; :, · ~ - :: ._< i.:·· ·> -'l·.¿\,\·:,;/¿:,;::¡:_-,-:=,.±~~~e_~ .. ~'-'\; -;,:·:~-::-~<ir:~.:~·i'.i:; ~ ;_·::.-:: <._-:: \·-._.:'.·- . 

enf ermeaaaes se- _vue1 ve :inUY~:;· int·~r·e~a'O~~~~:·para:i:e1}:l·n-V_éStj:9 a:-· 
; · -. ,,- ·. ::• ::>>'.,'-~!'f:·, ';_;~\~:-.:_:;;=:j;-::;:.f;\.<~;~~;\;;~~::\·~::~-.:_:_::;:~~Y-i-:~;,-;'.~>.-'~~\!~,:~'\' ~//.~.' :_::: :-'-' _', 

dor. que :rl_leva -a :_cab6~::a19ú_n---~·estudi_o~::o~frev,i.sióll\'.al'i, respe'ct'o. 
: - -:, .. ;,-:·. ;,:_·j, ::, '> 1:· "'·: -, '"· ,, 

Este .traba--jO_'_ pretíir\a~~}:_~-i~é'ííi.E;r::-_:_dé'.··:rrn~i:ie'ra·;~i:í.mp·oº~:t·a-~-~e-LBi. 
. ___ -' _ ~ _ ·-_:_-: _ .. ; .: .. ;_ ._':_:-.:·:J->_;:>r·'.:t:~~~:t1 .. ::: __ 1{_~~--;i::,iP):?,~~!~0;/)-';;.;/;_~-;~~:.'.:: .c:'.-.:·~::,J ':-":-.-.·-:_:: ';~--' ~ -_'..- -..;-.·::·;· . . 
derma to-lo_9_o ··: C()_n·-~-;l_a·:-'_9_~--n_é_~-i~-~--:~;,;;~-l:_a;7: __ ._c_u_~_l':';ti_ene :- ~",ª ~-fuer-te · re-
l~cÍón. _-e~~ .-;:~·~·:·_:_~~--~;~:t~~{i~~;~~~~:~}_;~~'.J;';~:'::~~t~;~~· · -~~-- .· ~ i ~~ 1 de con su 1-

• -- - ;.: _; -~.';-_--l~1~~J_:.~:'.·\-t,'.?>~:~:Jl:~:-"\~-- -<: ·"" -
ta asistencial·;_ como_tl_a-:_1~que' ~-~-::.-ii~'VS. --~ CabO en el Centro -

- . ; ' . .-'':-'-

Oer-ma toió9i·~-~-;,;:Pa-~cih~::~--:-.:-: ;:_. -· 

El gr~po_ de '<Je~o-dermatosis es tan extenso, que es necesa

rio· fraccionar las clasificaciones y avocarse al estudio 

de un solo tema para su mayor comprensión. 

Lo que a continuación se presenta es un estudio realizado 

en 40 pacientes con Esclerosis Tuberosa (ET) también lla

mada Enfermedad de Bourneville-Pringle y Epiloia. Se rea

liza además una revisión de la bibliografía sobre e1 tema. 

El trabajo trata de mostrar los hallazgos y aportaciones 

más recientes sobre esta genodermatosis. Sin embargo, con 

seguridad presenta fallas, aunque creo que cumple con los 

objetivos planteados al iniciar esta tésis. Espero sea de 

utilidad en el presente y motive al estudio constante de 

las genodermatosis en este.Centro y en nuestro país. 
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ENFERMEDADES NEUROCUTANEAS 

Las enfermedades neurocutáneas son un grupo de padecimien 

tos hereditarios con manifestáciones en piel, sistema ne!:_ 

vi oso y órganos internos. Se clasif iCán ~1:1 cua.tro ,.91:'upos: 

I Enfermedades neurocutáneas congénitas· y ~áé~.~.,ae.sarro-- · 

llo. 

II Enfermedades que afectan simult·á~eamente: a·~:-lás.'.'- célu--

Desordenes derma tológ ic~s · · secunci'á :r i~~··.·_-a" <-eri f ~rm~dÉldes 
- -, · .'·:--,-_,_.;,,_,-·.x- :>;,;.º.·:,,,·.:.:r.·.· .-_ , · 

III 
-·;··· .,_ .. _,;. _ .. :--,. 

::::::::: ·:::~::::::·;:,:'.!i~~~i;i"•f 'º''"••• • 
. ·'"·' ·.:•.: '•;.'._~-'. ,_;•.1:.:•>~_<:.--.<-:é --·.-

IV 

La ET se incluye dentro del_ pri"M'e~~;grúP9_··~\·;~AqU~·-:_se' ·encuen-
-. . _ .::-_~; ·:; ~ ;:f~'.~<-~.:"·:s_~;"c,,'.?/iC·/;~·r;-~,:;:~-;~-,;/~_. __ ,- -, -

tran enfermedades que tienen en·:·.ca,~,ún~~~~.u_ll_:·d~fecto:·e_n ·el de 

sarrollo durante la embriogén~~i."~}'elY'c!~~l; iife:C:~:~ a celu-
.·--.. '·: -h~~:';-f,-;':i:>:--"< ·:'-~·~"· ··' 

las del sistema nervioso y la· pi81_.-¡.-:·U~'a'.·~-~.Vez:~."que_',la's anor-
,,,. .. : ''.e: ~ .. ·_, .. _. -

ma11aades de éstos aos sistemas se -'-'há'O· ::·~:s'tab1-ecido, · coex-
-,," 

isten y avanzan durante toda la vida,~·:::"~--:·:_; __ ·,._· 

Las células de la cresta neural son el esbOzo común!ae 

las células ganglionares de las raíces ·aorsales, células 

de los ganglios simpáticos, células de Schwan, célula·s 

cromafines y melanocitos. Así pues, cualquier falla en el 

desarrollo deriva en una deficiencia correspondiente de 

todos los elementos celulares formados a partir de ésta 

estructura. ( 1) 
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DEFINICION 

La ET conocida· también como Epiloia, Enfermedad de Bou~ 

neville Pringle o' Enfermedad de Pringle, forma parte de 

los sinarOme~ -.n~'Urocu~·án~aS. Se transmite a través de un 

gen autosómica~· dominante con penetrancia incompleta, lo 

cual afecta: la· seve·ridad ·de expresión de la enfermedad -

(1), (2). 

Afecta principalmente_ a· órganos de origen ectodérmico c2 

mo piel, ojos y sistema nervio'ao. Presenta también gra-

dos variables de displasia en tejidos mesodérmicos y en

dodérmicos como corazón, pulmón, rifión y huesos (3), (4) 

Se caracteriza por una triada que incluye epilepsia, re

traso mental y angiofibromas. Estos últimos se describí~ 

ron durante muchos afias como adenomas sebáceos (1),(6), 

( 7 ) • 
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HISTORIA 

La ET es considerada por· la· mayoría de lo.s autores como 

una entidad rara. Sin. emba~g~;",·.··~fla·,~-~-Xh~n~·á·, ii·teratura. se 
' _-_. '·);· l.. • • ·~¡ . .. : • ... , .• 

ha acumulado por más de 1,~º-,~~t:~i,/', ;,;,f ,,'._ -, ; 
-~- '.·.·.\ ~·-:Y.:'/);~~\/;~~r~~~?.:.i.;i{~~;;~;;,.~:~{;;~;.' ,\!.:?: <·:;_~,_::._·:. -· .. 

En 1862 el patólogo -alenián¡f Friedrich,'~Daniel.:'-Von,Reckling 
.. · '~:~-·-:i'.2-:.'-;';~.::=·;}';:~.f~i!f{€1/f{::~~:~'fit'.~1?}i'.:~'?~.}'.'V·;~~{-. '.;·:o·~·""··.-:--· ., -

ha usen presento a. la· sociedad''obstetricai'de ''e~Í:'l!n los -

:::::::·:.'.;,::: ~"~tf f tl1i~t'~i~o" "" ... 
El neurólogo francés·-~ Desire::.Máyloire ':Bourneville en 18 8 o 

' • '·'·-~ 1_. :. , ,_' ;,_¡,' • 

describió un pacient_e·-:-:.con-:r·e·t~~so·-·.;n1e·ntal, _epilepsia y --
"acné rosáceaº. Él estudio patológico del cerebro reveló 

múltiples áreas escleróticas. Fué el primero que llamó a 

la enfermedad 'Esclerosis Tuberosa de la circunvolución -

cerebral (8),(9). 

Los aspectos dermatológicos de la enfermedad fueron def! 

nidos por Balzer y Menetrier en 1885 y pocos afias más --

tarde por Pringle <?>· 
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La clásica triada de ·adenoma sebáceo, retraso mental y -

epilepsia fué finalmente descrita por Vogt en 1908. 

Pocos aiios:-más -t~~de,- --s~he~lock sugirió el- término· "Epi·,;. 

~a~á--~---~~;f_e_r·i~-~.-~ -::a_,;1.a :'cOmbinación de _._epil:_ep_S-i~·. y es-loia" 

tupideZ. ~-\:::: :,é}:,·, ::=~:;:_-~::~; '·;--- ''._·:·- -: . . ·:· .:: __ · -, . .. -.. ' 

Van. der Hoe·.,¡.·9.:-.-·s·e<re·f·i:ri.(S: a:· ¡·¿,·~.-;,tumO~~S .re-tinianos con el 
. ;;:~~~),{'.:''.-::~~·;~::::.~:;,\+.·::~:,~~~;?>·:-:. __ :..r';., .~--~;·-e·: - •: > 

término: de_',facomai':".:~mancha \materna.'.'.'.: .. --. 
~ .: : ;_-~;">:~~~::·<'.),., >~~\-,,.,~:.;¡~:;::;;;}'~---;:~~;,i;;~; -~·_:·~- ' :_:·'. ·:: ;.: . 

En 1971 _,ca·oper·;I::pr·op-lfiiCl''fé1~{term1·r\"O: -:~'hclmartoma-tasis múl ti-

. ple" •par~ ~~¡~~~:~;~{~~it~,~~~~~~~~.t~~~~~d ( 9) • 
. --o:;; ··~· \ ····":_.",'..?.J.1 .. ~:;,\·~~:.:~<~:~-~:.i_~·;.;-'.:;';.'., •. ;;:_:··---~·::_·:;;,;;c.~- - - -

. ;Jp~;;:~~;;¡~LOGIA 
···.:,-,. 

La incideiicia de. -la _:~~fer~:e~º~-d. es muy variada según dif~ 
rentes autores. Entre los·desaraene's neuroectodérmicos, 

la ET ocupa el segundo lug'a~, precedida unicamente por -

la Neurofibromatosis (4,10). 

Gibbs reporta una prevalencia_ de 1 én 217 000 en una po

blación de aproximadamente 5 millones de habitantes (11) 

Dentro de los condados administrados por la Oxford.Regi2 

nal Health Autority, con una población de 2,328 100 habi 

tantes, la prevalencia fué estimada en 1 en 29 900 en m~ 

nares de 65 años de edad, 1 en 215 000 para la población 

menor de 30 afias y para niños menores de S años fué de 1 

en 1 5 4 O O ( 1 2 ) • 
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Aunque reconocida __ y_ descrita por Bourneville desde hace_ 

un siglo,· la 'ET p~-~d~ t~~cl~ía ·se-.i.-.ll~rilada··::··u~-~a-.~_eri'f~~me'~-
.. .. . ' -- ' .. 

dad rara 11 .-_ Lo. qüe ·ah~~-a -··pa·r-~ce':- s~t:/;_úO_a __ b·a·j~-~-est_i~f~ciófl _-

de la._ pre~_ai·~-"-~-~,a·:~. ftÍé:,-·h·ec:-ha·:·porj,~--t-eY-~'h:ié:in·:_:::~T~-iS·h~·r·:~'.e··n' ·:r!:"-
-- '" - ' - .... :- '-~ ;··; --~:-:-;~:_::_:·:· ~-::·.: ,-~} 1/,-'"::'\~·-!_~>'f:~-~:~i:}'-.''>t:/->.:''.'.~.---.:;\·-· ,· 

landa del. Norte, reportando t: en :.J 50 ;ooo ;;'y.¡ por\Nevin y, 

P_earce q~~ - ~-r_~b-~·j::,~~h.'.-:~-~ .·i:~<:''~-;~~:-~:.':,.i'~:;~:g~~~~-~~;~if P~~-~:~¡;-~~[:~~;~¡'.¿-~: -
de Ox E o rd , · e? con t ~a. fon , 1 <.'; !'}0,f ,~,ci,~;·,ti~';,¡~.:~iw~;;~\~~';f ,;:,;:,s .•.• ·;·. 
Las estimaciones mas_:._reci_en __ t_~_s_::~-d-~,~-l-~:'.-_pr~:~_ª-1:.:~c--~~:'_~ s_~_n;_:_al_-

::s u:a i::~::::º l:: ::~t::.::!-ªfH~I:~~~~~li-f~~1f~;~~:~;:!:r~ 
mente retrasados, en·.•Pol~~·i~SG>:::-,;·;:~'i.\f~~t;~i¿f~ ;·::. 
;Donegani y col~b-o~~--dci,~e~ baSándose ~eri,r'eStudioa·:-de ne---

cropsias en Suiza,' répo'ri:an• 1 en •í oWó'o '.: ,·;2·;;~ ) . 
. _. ·, ·: - ,:_,. -;.-~·//_:·::>>;::->_G\·. ·--~·--;:·-'_.':·'.~·:.;:_~:):_::( , .. -. 

Fleury y col.· encuentran l en. 30 ·ooo •en Hol~nda ( 12). 

La frecuencia' de Ei e'..i ~~ai¡>cib1~~f~~.>~ediátrica, basánd2 

se en datos de censo~ en Manitoba Eúé ae 1 en 20 ooo et 4 > 

Wiederholt y col. reportan 1 en 9 407 en Rochester, Minn~ 

sota (15). 

Rivera reporta 6.5 por 100 000, en base a la revisión de 

pacientes que acuden por primera vez a conculta externa -

del Centro Dermatológico Pascua (80). 

Como puede verse en las citas anteriormente referidas, la 

incidencia precisa de la enfermedad continúa sin conocer-

se. 
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Los estudios basados· en cortes_ histológicos, así como los 

reportes más recie"rites muestran.las incidencias más altas 

Esto es· ·se9urarile~t~ 1 .:·.·gr~-~·ras .a:i apoyo innegable que brin-

dan los: ~ét~-~~-~-;:~/:~~:~,l~'~:_.::--d~·<· e~tudio, los cuales son segu-
. ·:"'• _,.- .. ,,.,.,, 

ros y_ en---·~:u,.:::niá'Y~·~-í~·{-F~o'.:'·i~Vasi.vos ~ Sin embargo, _apoyándo-.

nos er{(~-]_~··;di'~·~·~i~'.~.iCó··~i"í.riico unicamente, la incidencia. -
'•' . -~· 

sigue ~Í.encÍó.li..:j~'({1' en 100 a 1 en 170 000) en la•pobla--

ción. genC>r~l (fo): 
.. ··:-· , .. -.·- __ · ' ·• 

Muy 'p~obab.1.-eme~t~ en uri futuro, _la ET ·no sea .:iit-iu;.·.·enfer·m~ 

dad rara 11
, ya que coÍltamos con el apoyo· de_--l'a citogenéti

ca y genética molecular, que se dedic8.n '~'ai~·:_;~,: il.i:a- a la -

búsqueda de nuevos marcadores, facili.tarldo éStO lB detec

ción de pacientes clínicamente asintomáticos t4). 

Con respecto a la distribución geográfica, puede decirse 

que la ET es una enfermedad cosmopolita. 

Cornell reporta 25 pacientes estudiados en Sudafrica (4). 

Se encuentra también encanada y Finlandia (17,18). 

Fleming, svendsen y col. presentan un caso familiar de ET 

con uremia, en Dinamarca (19). 

En Israel se estudian 2 pacientes con tumores cardiacos -

( 20) • 

Luna, Gene y Jolly, en Argentina, describen un caso de ~ 

na mujer de 44 años (21). 

Múltiples estudios son realizados en Estados Unidos (22, 

23,24). 

En Inglaterra, Flinter y Baraitser reportan sus estudios 

(25,26). 
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En la República Federal- de -,Aleffi~nia se llevan a cabo tr!!_ 

bajos con micros-copia electrónica para· 18. detecciésn ··ae 
portadores de la enfermedad ( 27). 

Shishiba· y. Sh¡~o~ura ~esbriben .un. p~éiente ~.; Japón·: ( 28 l _. 
- .,.,- -- ' • !''"'' ·-·-';, •• 

. . - : ,- . ·' ------·-· ··',.; -i' -.-: -<º-.. _.,,;._, ':""'''·;-·-.- .. ;;:-···: .. --. .. ,-._¡-2:.',·•'í··----.' ... ·->.·., .. ·._, 
Los datos_: antes. cnunciadoS :-.;sOfó}'sóír:··alg"urios '.f:"éjemplOs. ·ae": 

--~ ,_ · ---,_ --:·.:: -: :::.:~.~ -: ·. -;;~. i ',': :lt:·;~.: i:f.-'X.§_::~ --~;'..'.~·_:_;:\~~~:~-~~;-~J;~/;,.·i2·;-,~:;:~ ;·1}~--:~ (_, ~:\-~-; ~i~.2;:.::::,,"" -:·_ 
los muCho~·-_: que> ex_is t'eO-~·;f:' pa'ra'.(dein"ostrar-.·~ijué';;-.la'.'.::ET.:. se'' pre-. 

-·- -- -~---:~- --- >~;.;,!'ii·<::f;;';-~:~.~~f:i'.;'f~Í~tSo:!i'.{/J.:~·7;':,!,:-~_t;:¿:i~~~~jf'~:·\~~><:·>~ ·_· /i .- i _: 

sen ta :y" se estliC'fi:ci :~:e-rl"··:' sus -.~:multipi·e's'.fy~·~-.v·arfa·dos:~aspe_ctos·, 

•o 'º'° •'. ºº'~:~~~--=;;. Iiiif~;: 
La enf erm9:dad . de_-_Bournevi"l'le;:;Pringle .t.af ecta~:-a·:".ambos·-csex-

~:·~ .· ·: · -: ~ ::_, _-:: /\.~: ::t~i;~~t~~)f·~t1ii.~j}; ~;t?~tY~:~~~.~·~W:$:~~~¿·f~t{~\¡~5f~t;·(::,-:_;.:;:·~~·: :-: ·: :-
Sos por. ~gua"i-~ · No[-,ex~·st·e~{i't;epq_r_te~-~;qu~!1i;_e·sp~e~i~_iqi.tén,': qu~. 

:: . ~::~,.,.o,o;;;f q;~~mt l!llliii~'p 
Un estudio mul tidisciplinario'r'reali'z.adci';'.enVJS'!cpacientes 

::::::ª i~ 
2 
::~sencia ~~>ia ~~~~)~Tu;&~~lii:1[~~~f i,~mb~e5 Y 1 -

Ganji y Hellman practican un -~s:t'~~-¡·~Y~J:·~~~f~~~-ncefalogr!_ 
fice a 60 pacientes con ET, de· los cual~s 30 eran hom-

bres y 30 mujeres (23). 

La enfermedad se ha encontrado en todos los grupos ra-

ciales con la misma frecuencia (5). 

El estudio realizado p'or Ganji, mostró uná frecuencia 

más alta en blancos, donde se encontró un 90%, solo 2 

pacientes negros, uno español y otro de origen indú. E~ 

te hecho se comprende, ya que el estudio fué realizado 

en una población predominantemente de raza blanca (23). 
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Liberman publica el caso de una mujer de 29 años con de~ 

ccndencia china (30). 

Un paciente japonés es reportado por Shishiba · ( 28). 
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CONCEPTOS BASICOS DE GENETICA 

Tomando en cuenta que· 

. . :··· ., .. '-- "._ -_,. 

la -:-~T :.:·-_se· __ ·:.~r~ri~mit~·,: en: 
.· .. ; 

forma_aut2 

sómica dominante-, -citare"lna·S ._,'dic;l"UO~S-<"Co~c~'PtOS-:;·tiáS.icos -;.. 
.. ··;' .·.:; ;•;. __ . - -::.- ::--· - ;.· •. _;_..- :-,--::_-.. ~.\"" '-~·!:.-- '-·- <; -,' :· ~.{/.-: ,: _;.:' ·:---. --:;· .. .. 

para la é:omprensi6n ·-ae·.:. tist·a (for·ma·~-:-a~··.~:'.tr·anm·1s·i.-60 ~~-----\- -'. 

:•:::·:::,~¡~~;~~%i~~¡~¡~~~til1l~~~¡:•:c: • 
1. - __ Los ·_debi_dos~-'.-a ·>-~er:.encia.;'_monc;>fa~torial";:-,;·;·_en:;_l~s_·,,que _._un 

~ --:-.'-< -; : ;.; · :-:-;-\J~,~::.:f:.;i:d~.;;¿1.~;~::¿\~~~:i>~~;::'fl? ~:?;;~~-, :-¡i;:ú~.:~~ :.:/~:i~-~~~: ~~;,/i~~~i~~_f;;};·:iiL;~;·;;-;1 }_~.:--~~-:, ;,~:'. -.: ·. _: _> ·: .... 

. 'facto· i.\~ f \.Írfd8méó ~a-1me-n te·? cjeri ~ tiCO ~~e·s ~r{e.1.;r pr in ~·ip a 1 ~-;.'Ei~ 

·. •9 ~.0 t.~,.:i.0.~~~t~~¡~:1~j4~;1~;I:!;.ii~s,t;}f:f ;-~~:.i~?~,~;~1~~&~'.~~:~. •.•'. ···· ··.··•·• 
2. ~ 'Los ·;.debidos_,:,a~.he.rencia·:··~mill t_ifac.tori·al'./t:en_:'~~los_,que · 

.· ?"ii;~~g~~;Y:;if ·~~K~b~'j;¿~; tari{~"Á~'(i~~~~~~~;~·ehéii;os 
. como·: ambi'éntales ~ 

3. -·· LOS··:.'Oca.~io·~·ádo~ por al ter ación en el número o estru~ 
,, .· ... :. · . .. : . ·, . 

tura: de!: los cromosomas ( 31 ) • 

La.ET.se incluye dentro del primer grupo. Basándonos en 

las observaciones de Gregario Mendel sobre la transmi-

·s ión de caracteres de padres a hijos, se puede con~luir 

lo siguiente: 

- Todo carácter hereditario está condicionado por genes 

- Los genes se separan durante la meiosis (mitosis redu2 

cional). 

- Durante la fecundación, el cigoto recibe a través de 

cada gameto, un juego de genes maternos y otro de ge--

nes paternos, los cuales se recombinan para dar los e~ 

racteres del nuevo ser. 
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- Los genes encargado_s de una misma función ocupan el -

mismo lugar ( locus) en el' croino-soma- hom6log.o corres-

pondiente y .se llaman.:·aielo;,:' 

- Ambos· al~i~;g··. P.~-~-d~·ry·:::,~:~-~-~·~;--;~e'i--~:~i~m-~~i ,~)=·~~:t~<:·'; ;en éste·. -

caso, ·pues~<>. ~~~.\~2be~ ~i~~bros' d,~i\p~r .·.s,b~.~gu.~les, 
se hab1a.:;:d~i--;·_~".?~~-f,~~~?:fi,~-~{{._:_-:·-·; . ·:::·'.·~· "· .. <-~·-: :~:_,;,:_:, : .. _:~:;'.1;-

- cuand_~ ;:~:~:\·~~-~:5-~~}~é~(-~;~_~Os :· a·1e1?~.· ·-.-~s\~-ffe'f·k·n·t_~ ;::,~1~-s 
miémb.rOs (d~:~~{P~~.i_;t·~~b·i·é~·,_:-sCl:-iín- ~a-i.f_e·~~rlt~-~'--~ ; .. _;~:~'~/hahla · 

- • _ ·'·.'' .. _·5·c-. 

en.t6ri'd~:s- _/á'e\{ffETEROC-'l:CfóS'I'S ----- --'-,. -/ -~ . ,, '.-
cua ndd eXi~~e ~e~e~ocigdsi~, el .efecto de ~~·gen .pue

de. m~-nifest.~r~e. s~bre ·:.ei: a·~· su .. ~1E!1o;·-, ~~i".··á~-f-6_; sucede'~ ' 
el efecto que se expresa .se llama DOMINl\NTjl;;y/el qué .. 

:·,;·-·:·· 

queda oculto, pero no se pierde, se:. llama» RECESIVO, · 
··» ,,_., ·,~,·'.·F:~~,:_:-.,, 

- Si se expresa el efecto de ambos genes.~ .:.s:e_:',h~bla de 

CODOMINANCIA. 

Si ambos genes se expresan parcialme_nt_e, su·:_·efe'Cto se 

considera como intermedio. 

- El efecto de los genes depende de i.nt'eracciones con 

el resto del genoma y del medio ambiente (32). 

La HERENCIA MONOFACTORil\L incluye la transmisión tanto 

recesiva como dominánte. Ejemplo de ésta Última es la 

ET. 

HERENCII\ AUTOSOMICll DOMINANTE 

En éste tipo de herencia, el caracter fisiológico o pa

tológico se transmite de padre o madre a ·cada uno de 

los hijos, con un 50% de probabilidad de adquirirlo, Í!J. 

dependientemente del sexo de los mismos. 
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Los hijos normales están libres del gen mutante que con

dicionó la 'al t.era~ión e.O· su padr·e y.' en··_s,us _hermanos ª~~e.E, 

tados. .·' .. :.:_--... ':-. - '. ·.:,:_: __ ,_ .. 
;·-... 

Debemos 6oO~i,~~-~a:r·: :-~_i_-.:_ p~_~_ge·~~:tC?;-. ·'a f ~~ta-do_~-- p6~-~:,~e1 ~ .. -~f ~~~º 
. -.·--- ,,,.- ·:-· :;-· 

de' un 9en'- ~ut~'~'6rri1·c~:;-'a~:lril:ió-~~'.te--, ·;:·c·cim~·::'.h~--t'~f-0:619~tó':~-- ·so10 . 
. · ocasio~alment~ ·es; ho;no~i~~t~ /J~i :·¡.'J.Ú\~~;¡,tr~~/t~"-<.:_. ·~·· 
Cuando los··.progeni tares '-de, un·~- nino:;son(aparentemente·.· _sa-

-~- : : ___ · · .. ·. - ·-- .. _. , : .. ·--;-<_- -~:::,:_r." :.<~ -~-·~:_::;-};:~ti};~~·:{~;~_~,~~:~r:;;.~.~~t"3f~~3::~,:'. '._~>~: ,_,- ·· · 
nO~, _dE!Pemos considerar.,ilós~:_·siguien-tes·;~:.G}~:fa·ctore~ 

1.- PATERNIDAD IL.~GITI~;A?f•AjiR~f'.%~~~:&~~,~~~f~? •• ;· .• 

No siempre el padre· ·"Oficial"-' es.:.él·~Padre·-"-b.iblógicO. :Pa-
... · · • ·.- ·. '.:_.. · <;· :• ;,,,.'' ~~~;·,ºt'.·~;t;;::;_~'.';'~i~y;'.c'{;:~·!f('f;~_~' >-_;·· -· . 

ra corroborar éstO,· :es-. de. util1dad<:la>.·tip1ficac1on del··-· 
. ,:._. _ _;- ,·:,;·;f !/~·;,;., "'~;"_i:f.'·':"· ~-;~:~.----· .. 

HLI\, el cual e'xcluye o asigna•.la, pai::ernidad; ··•.• 
---- ".-.;:·- ' . 

2.- NEOMUTACION 
. ;·_·:· - "-.,-;:: ... 

Toda mutación ocasiona un cambio en el material genético. 

Las mutaciones se heredan o se adquie_ren .. por efecto de -

agentes mutágenos. 

La neomutación es una mutación nueva. Generalmente son -

"edad paterno dependientes". Las causas de ésto pueden -

ser: error de copia en las células germinales o acúmulo 

de agentes mutágenos a lo largo de la vida. 

3.- VARIABILIDAD EN LA EXPRESION DEL GEN 

Las múltiples manifestaciones de un gen mutante pueden -

expresarse total o parcialmente. Así, el afectado prese~ 

tará todas las manifestaciones o solo algunas de las que 

caracterizan la enfermedad. 

4.- FALTA DE PENETRANCIA DEL GEN 

Los factores ambientales o la acción modificadora del g~ 
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noma, pueden influir sobre la acción de un gen determina 

do, haciendo var~ar el grado ·ae su_efecto, e incluso su-
. . 

primiéna010-_ Co'mpl"e.tam_ent~. Cuando. -_el gen presenta poca -

penetra~cia', d:i.smiii.uy~ l~ seV~-~-id.ad de las diferentes m!. 

ni-f est~Ci~-~e'~ -d~-~'-la:·-- e~f-~i'~~d~d ~, 
s.- PR~MUT~C~ClN(MUTACION RETARDADA) 

La mutaci6~· ·t~·-ta:~-¿¡~-d-~1/Sup6.rié·~·--úrl __ : ___ :~amb1_0 del -gen ,::··e1 -º':1ª1 
-- ' . -.. - . --~~' .. _-; :/:=··- - . ' ' . 

se _e.féctúa __ :·en _das.·---t~ié·_mPos'~-:;-;·:E_~:-~i_,:_p·r·~-~-~-'r~.'._:-~~~~P~~--~- c,91 g~n -

p~emUtado-· ~~-¡;u~_e's~nt·~<ün·~,·:e·~:t~~a~; 1rit~iÍn·~:d:~-~~;·~-~~~-~-;~· ¿'.1 ·: 9 ~~- -

normal y ei. g~n '.riüt~~~~; ·.· ~st~do interm~dfo/qÜe'constit;,-' 
ye la premutaci6n; En un segund~ paso; la ~~;fiéi{~~;q~ed!!_ 
ría co~·sUmad~·.-::-y l~s_._·-~a~-¡festaciones-_ ~e,: la ·~~~i-.. ~~iti"edad ;se-

·.-···<~';-. 

6. - EFECTO INTERMEDIO DEL GEN 

La maYOr_- parte de los genes no tienen un efecto totalmen. 

te domi~Bnte, ~ino más bien un efecto intermedio. Esto -

explica la transmisión irregular del carácter patológico, 

El ·11amado "salto de generación". En éste caso, el padre 

del afectado puede ser aparentemente normal, pero ·el abug, 

lo presenta la enfermedad. 

Todos los factores anteriormente citados deben valorarse 

antes de asegurar que uno o ambos progenitores son norm~ 

les ( 34) • 
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GENETICA EN ESCLEROSIS.TUBEROSA 

~La mayoría de los -autores ~a'fi.·~~·a-.·-_que ·la_, ET ·se. transmite 

en aproximad-ame.nte_-.-~-'~(j"',:~-~-~~ :,:~os~·-·ca·sos·~- :·a .,-t.ravé_S de un _gen_ 

au tosómi-co '. aQ·~i·ri'-~.-~-t~-::;_:á~'..:.~~-~:~·¿;~;~~-ri:~ ia-. _: ~~~J/i~'b'l~; ~' P0r· .... 8~ te 

motiva prec·i:~-:~~~n~~·:,,_,_._~~-~~\~-~~- li~-~-'¡·_~,~-~n-~:/~~~i-abi--i-1daci·.' en·-::la 

expreSi.ó·ri:;· ~i:Í~{:~~.;·:·~ _.,-:; ·_{:_::_:. ,..:::·.-_ :,:.:'.--/ :-;, ·-. :) -~-·-·7• .·.·.:-

Dentro cle.· lln'~ '~Ys~~ f¡~tiiais,e, rtie~~~··!'~ct~f}k~'.';paC:ien-::, 
. ,_-: ,·• . , . " _.·_: ·:·:··, - .. ·. - ,, - . - . - _'.,;···-<··.•."'_¿{:: .. :;te:, .... , __ ,,·;··-_',·;_:;:.:,.~.:"-·':'. - ., .. 

tes C_an· manff_eStaciones:-- severas ;,<ot-ros~:· pu·éde~.:'p~ese!nt~r·-

las -f~r·~~--s·-. _-i~~o_mPf~~-~~-,--_:·d,~.·-:--lk. -:·~·~·¡~·~;~~,J~·~'E·(~:~~~Í'.:~~~~-~-~i-i~~~:_~ 
. _-, -· ' --~~;: '•·- _, "; 

das -f~~~aS' : f·ru~·t'~-d. o.-,_:incí·u~c;~-: j?u'ó:~~~ri~~f~~b:·'::~-~·ni·l~'~'tar.::_-eS-tig-

(27,35). 

·.,.' 

mutación en 50% a 86% de todo•; ú,~· casos .(27,36,25). 

Un estudio realizado en Sudáfrica en 25 pacientes, repo~ 

tó que 80% de los casos se presentaron como neomutacio-

nes, quedando solo 20% como heredados en forma autosómi-

ca dominante (4). 

La aseveración de que la mayoría de los casos esporádi--

cos son el resultado de una mutación, es razonable. Gun-

ter y Penrose estiman un rango de mutación de B por mi--

llón de genes por generación, y Nevin y Pearce calculan 

un rango de mutación de 10.5 por millón de genes por ge

neración. Estos cálculos fueron hechos antes del adveni-

miento de la tomografía axial computarizada (TAC), estu

dio básico para el exámen de pacientes con ET (25). 
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La incidencia de casos -familiares muy probablemente se ha 

subesti:~aao·,_ ~ó-mo'.--Co~se~~~~-~:ia·<·~·e·· una: -Í.ÍlcomPieta examina·-

ción de· lo~ ·p~~J:~~; }---: __ ·. ,:. · ·- -- · 

Cassidy y.·.coi:?~~ .. li'zaÍl[~n e;;tudio .·iilmil¡ar p~ra evaluar 
"' " ,. - ' . ., .. . - .. ,-... -.--:~·· - . . . 

a los pádr
0

es:"ap~J:.'~-~-t'eri'ie-~t-8' ::~~ ;:-áfeCtado_s --a·e·:·-13. ·pacien~es_-. 
,. ' .. . ' - " - _,... -,-'·' .,' .:·,· 

con ET. Ningun~>-a·e __ ·--fos:_·:.-~~-dr-~~- ·-~~-~-.í_~):.h_~S,t~~ia, p_e:r~onal ni 

familiar de la enferlTled~cl~>ce ios' 26' p~dres e~aminados; 4 

presentaron estigmas ·. a~·¡f~-~J~-~:~:¿iílii·en;~-~--:·--: ~-i·:-.:: .. ~·x~Íne-~, ::~-~iaa:ao-
so y detallado. de la ~{C!~:\f.~;~ 1'1,~~ueba diagnóstica más· -

sen si ti va e 96) en este .. estudio. T~C fÚé la segunda prueba 

en mostrar resultacici~_,_a'nc;·rma-ies ( 67%_) ~ seguida por RX de 

cráneo ( 46%) ¡ RX d!" m~llo~ ~;ples ( 39%), exámen oftalmosc,é 

pico ( 33%) y uitr.i~~~.:,g~~·fía renal ( 30%) • Estos. datos de-
. . . . . . . - . 

muestran la impor.ta·n~'i.'á<·;d-~ .. uñ: -~xánle_~,. det·ailado-:'de,,-"108·. pa-

dres de pacientes ~_.C~n:-;ET·,· t·anto· -'P~~a· ·det~rmi~-ar::~i~ forma 

de adquisición de .lá: -~~ferme·d~d '·· c-~~o. ~a.:~:;:_:~~~'.d~--~·:::~ar un !!. 

sesoramiento genétiCo adecuado ·t Js r. 

Flinter revisa varios estudios familiares realizados por 

diferentes autores, donde se concluye que la TAC es. una -

parte vital de la investigación de padres de niños con ET 

(25). El problema surge cuando no es posible detectar si~ 

nos ni por clínica ni por TAC, como en el estudio realiz~ 

do por Baraitser, en el que se encuentra la enfermedad en 

dos primos hermanos, siendo sus padres y hermanos aparen-

temente sanos. Estos son casos de penetrancia reducida de 

la enfermedad, ya que es posible que ocurran dos mutacio-
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nes, pero es poco probable. El número de reportes famili~ 

res con reducida, penetrancia es poco .. :Y: ser_ían estos .casos 

los poco beneficia~~;, ~on.;AC•(26f .• 
-.. 'i'-',· ·-,·:_.),_"· ... _ .. , -,._.·· .• 

". -. __ ·. -~ ._: ;:.:~~-- ·, \'· _.. •"' -... : ' :- _._, _ .. ,. 
-- ·" ::-:-~-~-:--;-::;~~':,;~~~/:,·~;.;::):~tL·~;~.r\;?}f~;~;~:~(-:.:;~\:~>-:-.c:·:·.~;' :~:~:º ,·¡·, ·-·_;·:_ :.~: -- -_)_: 

Después· _de', la·:1r:_evisionLariteriar;;ipuede,'.'.co!llpreride_rse :--~~rqué. 
los· e~~-~'~:~~;~:\-~'~:~i~~i~~~~~/~~:~:~¡r-~~~~-o~-¡ ~~n~~·~·;ai,~'ac~-~~ ;_:camplé

- --... -. · ·: ·.:--'.;-;;,:- .:_.:_;¿1;~~f;~i~f,~J;:~;:~;;~~-:1~:·:;;:~:;\~}.\:~~;~{:;·;·<tt:U-i~~'.-'.-:?,;?;~_\i· .. ;_~)~_;;\< .... 
ta de las. padres;f,sugieren'\queé'20%7a;;JO,%:.'.de:.·.1as casos de 

. -:.:- .. :_.~ _,,_. : . .';-.;~;; ·.'}f:J~>~rY~~iJ;,1;_.,s;~¡~;~~~-~~if&'t~:;iti!~:t:?-~x;;;:_;&}~k'·iá;;J~1:t;'(;i/_;:~~--::·.:::-.:<:.· \'-: ·:_ .- -: 
ET son·. familiares ;·:'·Actualmentedoscestudios '.incluyen, en 

su mayar.ía,'~~~,~~~%~~~~f~§;J]f~~t·i~~)~,r~~~~n. o,ftalma1ógica, 

ul trasonograf.ía,i.abdomi.naf,,,Y};TAC, .. para.,eL estudio de los Pl!. 
·-, - , ., - ''· ·--•-~, .-_,,._ ·.,- •. ··~-· ;•.;,. .... ·:¡•,,}-.• ,--_o:··--._ -· :-•, . -. J ,- -

dres. Esto ha''a~,~~iril1ri~CJ~'cju~ 'má~ del 44%. de los casos s~ 

an familia.res (35) ., 
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ETIOPATOGENIA 

. ' .. 

La ET es una ~nfe·r~~~~d :/9e"hé~':{b-ame'nte _._determinada. 
~ . '. - ·--'·' ,' ~, ·--· 

un estudio rea-lizadO::·p-~;r.::-F'~yr~:r-i\'tli·-: iguai·-.-que otros auto--
.-'. -.. _-,_ ::-_ .. - !-><-?- '->~\~·r,;;~::-_:j~1,_-;~:t·~~--;~c-.~--__ ,.-:'"-· -

res, mapea ·el ·-locus-".'para\ET_0
• como: el -9·q3·4. 

- ~ ~ :'·_·; ,'_: ·_<:: .. -~--:::--~~~?,-;~:~;¡~}:,:~~~-':~~?;~;~;'lV~ :(;\~'i ~-'2 :.- :: 
Connor. y· L aughlin •han·•'identificado · reÚÍción entre la .en

:·,{'·:: .-.;~:; ~J/1X~~}.:~"::,+}~t,~{#.,?.:\:_~(~~:::;,s;}·:~:;:~:.: .. i!·;_,:_ .': :_:-: 
ferotedrid y pcilimorf ismo;ce·n~'el:LDNN dél. 9q34 · ( 3 7) • 

. ·. . . . ·; i.¿;~p~"~,~t.~~~~~f r~1I~·:&í.;;1:z . :· . > • ..·. . • . . . . 
un estudio··.':c_on~t>'fra-9mentos:{.de:_:,piel::_ae·: iE!-Si~:ñe!'s, -donde se -

--· ; _·.-.. :;;~< ,·,:'it~>J~g1;:t-g:;t-:~~}:'.~0íStJ§;~\~1-E~:f{~i:~~;,h;~~-~-;r;:1:\:;>r_>·;::-:_~->--'.:•< ·__ -- .-- . .- ·- .. -· ._-' .. . 
en.contro ·-que-::un ;.numero·/importcinte :.de ,.celulas:_.mostro -dis--

. . :· ./1 _-.-;'.:-,\--;'~:~;_i-r;i:~~-;~~~:~~::+~1~.,.;.~ntt~,;:~~;'.~ifá::~~\.1:?.i;~l,~{~~1::-. .}~~;.:~:'}~~~;:':·~: ,;--: __ :: .>:·~_:< _,\:··:- _· __ . : __ -. ·. _ · 
tint.as -~al tera_C_ioiieS;Lerir,1--ás,:xccilocaciOries;ScrOmos_omales ,·._:in-:- -

clUyóri~'.~.'. ~-~-t;~~~~-Í~g~J~1~{IT~1[~~~~~~~I:~:--~!t~-~;¡;~:ii~;~~~1.~h~;~-:~~x-~~ntr!_ 
- · · · · i<--~:-.;;'·f,;;_;;~::::~:'.;~;·_:f~;;!:?.:-•.:;--:~-:t~~,:r~~~--::i\'?JY3~¡~i.:tr;~-~:;iF1:· . .-!;/"<.-\·t,::.·,;_··\; 

caS y -f~i1a·~ en'. la ::;Olócación·~~~~a~~(~,{;~:~;~~~~.~~~~-?mas· ... ~.e -
dispusieron: en "·ei· áJ:.'e·a::.: c·entl:-_a-:-1:;: d8:'.·.-_Cé1U1'a·s·.\-en'.:;rtú?ta·fase, 

causando· retardo ·en ·la Sub~-~-~-~~'ri:·~~.;-~-¡:~L~i6-~,,~~~~iU1ar:- Es--

tos hallazgos indican que el mecanismo d~ ;Ú~trib~ción de. 

los cromosomas en el centrómero, centriolo y microtúbulo, 

particularmente éste último, puede estar alterada en las 

células de pacientes con ET. 

cultivos in vitro de angiofibromas muestran que el creci

miento celular es diferente al de piel normal. Se presen

tan formas y tamaños variados y frecuentemente forman cé

lulas gigantes multinucleadas. Los histogramas de DNA en 

las células de angiofibromas fueron diferentes a los fi-

broblastos de sujetos normales. Los cambios en los histo

gramas se relacionaron con el tipo y severidad de las le-
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sienes, siendo rriás importantes. los cambios· en las lesiones 

severas. En ·e~t~----~·5'~-~:di:~ ,:, el~: C-¿~-t~-~:l·a~-- d~--6·N~-: fUé menor. 

Esto es. considera·~~.;-'.~~~;~. ;Jn hallazgo importa~'~e en .,ET. y_. -
· __ ,_-._; __ ~ __ -->---~-"-::.-~' •. ,,:.:_---. __ --·~:-·'_ :·: ' 

lleva a ;rª:\~3n{~:fA:~~~~~f,i·,'.Jx;t;~.f~i~~~~~'~.f~Jí::i:,t2i~:1~s· de· DNA 
encontradas;'· en:'. ;los~~.;- nucleos ~:-de ·2ce 1 u las ·lde·,:±l'as::)lesiones , 

, .. ,. ··:~·~tt!¡~r~r!~i¡~¡ri,::: ~:.•· 
Se ha considerado ·que laº'distribucion·cde, DNA, ·particular-
mente· .. ~n,I~S'.,3r.Wffi~~~~~~ii·¡f ~~1~~t!~~~i~~~~~~~i~~I'.;t~f:g,~.~·i~ ión 
celÚ ia·~: ~ --- tan to:· que·.;: las::~dos_~.::_cel ulas;rhi:J_as~'.no:; pu_ede_n -. f cirmar 

iguales c:~n·t_¡:~~~~?~- ·a~'._:::-ri~~_,~~~~i~~i¡~~~j~~¡~~-~~~~.~~;~,' , .. -·-' 

Algunas células de le~i~n~~!'~~!~~t{~Dt:~l1~~~Ir~~~~rdo ,en la 
división celular. Algunas',\'fi·nctlment'é!'.~:s·ek<.diViden ,·en dos e~ 

-· -:: :·:_: :::1';>·-;~rs~;1r;m*Z?~_{F.:;'.;:~{12~:·;·.¡:/:_:> <: 
lulas hijas de diferente tamaño·¡1~''.otra·s·.:-'énLtres o más cél.Q. 

-_. : .-~-~~1':~::,t;:1;;:~5~~$~1'f~fJ~~~::.·u; ·:.-_. 
las hijas de variados tama_nos ;:~::,_Al_gun_a·s_~-:ce_lulas muy anorm!!. 

les son incapaces de re~n:~-6~~-~;,~::--{~~j.:;~¡-~-f·~-ii·n- celular. 

Las células se caracterizan por retardo en los procesos 

de división de profase a metafase o de la p~imera mitad a 

anafase. Parece que el proceso antes de profase y el mee!!. 

nismo de constricción en la membrana celular en telofase 

no se alteran. 

Estos hallazgos sugieren fuertemente que la alteración en 

la división celular es atribuida unicamente a la interfe-

rencia en el orden de acomodamiento de"los cromosomas en 

el ecuador durante la metafase y con su igual división y 

subsecuente deslizamiento hacia los dos polos celulares 

durante la anafase. 
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Se considera que la naturaleza de la división celular- ano~ 

mal, presente en. ET ,- ___ desC_éln'S~_.. en·-:. una· alteración· del-- siS.tg,· 

ma centiómero-:...~·icro-t~6bu1,~'s-c~:nb;·i.6'1'~-;:~ Se desconóce ca·~-'~-:,.~.- -

xactitud cu·¿¡-: de;,:~~~f'á-S'~,_,-e·~J~Ü~-tÜ;~_¡'~·_:;~:es -·:·1·~-- -afectada-. -- s1·n=em 
. - .. :~'!:· ,;_;~::.'.:-;·:·;-.~ .. ·~;<:~\~F;,_:,;·¡;;~<%.!.'::f-\f;:;.:·r::._·;_:r~-:->_:·:.-:-~«<·:, .. \-_. --- -- - -----

bargo ~ pa-~e6'~ -que/ e1~-:·e·act·or:_~-mas~_:~1mPort-ante :causante ___ ae_: ia . 
. _,.,_ .. , .. ______ · __ ·."';:'.\:_--~:'{ff;·:;~-,)~1~_¿'.~:-i::t;~_;;::-:~r--' _ _:;::-.'-'.:. , .. .,;,., ··' 

al teració(f'_én '.: -18 : .. dfviSióil'\celúlar ·' son =·tOS, microtúbulos. · __ . -:-_- --
. e'.' _,·. :c(:,'~~)~';itf·.i:~·~f~,if,~~-+~~u:~\-~';~:_::~/~:;~c[(~~:;;::/:;.J :_':_ --:::>_. --- , . "" ' . ·~--:'-e•:;-· ;, "< ---.-- ·-

La presente ·.-,inv·e-sticjaéión'·;_sugiere-_:qUe ,:·a19Unas ._.de· .. las;célu: 
- _ · ':· .::r;-:.;'-·:\~·'._:.~;;~:,~>::¡;;'.iy:~:·i:~~~º,;~::~1:i::~'.~:¿:\:'~:i>:1l::;:-~~:-~:c·~h>:~_:; :_/;~;::··:·-.~-.::, :--: ,.,:~:::: -: ·: :_,_ ·"::_;::--~-~-·'.~--:~:~::_.:,;.._-::- .. 

. las· dendríticáS.';_:gréiridés~:.'o·-' riioderadamente.~. grandes;: las. cua-
.'-:"::" :>:~--'_.::'.,::~·_'.;~-~-;~~~-~:~~~$~ü~;%};f~i;t~)~'.ft~f~};~~t~~1*:f~\~{:::;\.i:~~,-~-K~';_;-!;;~.-,.:;·~:,): ;-_\-;--_-, ... · ;:·_:-_ .. : ~:;_: _. ___ ._ · _; - ~ --: ·- ~-

1 es rriostraron ';_retardo·,-fen:(lil~·!:divi:s·i-ón ·:;·celular, , pueden-. trans 

f orm~:~-~:i-?~·~··:ig.¡~r;G:it~;;t%f~i~~~~~~~~:r~~¡w~~:i~:~s~-i~<-ti-~-á'~-' :~-~z-- -~-ue- - -
. ..- .. _. _ .. ,,.. ·.::·_- ._' -~¡:~·;:2._':~~\'f~:~;~~:tt;fJ'~'i?_~1¿;t'.,~5,~'.~('.t)r~:;ll/-~~~'r:::: .. )· <(J . .:-- · 

la división celular·;ha:;~t:erminado~:( 38): 

.. .. . ·. •· .· ... > y ~·;<f¡r~~,¿~~:'',c;<::.: :·· ' 
Se sabe que 1" ET es• ~nii•'enfer'~edad que produce hipertro:. .·,-,--_,.._, ·.. . 
fia e hiperplasia d<;"6á1.~i~s' del ectodermo principalmente, 

pero presenta grados variables de displasia en mesodermo 

y endodermo (6). El tipo de alteración en la división ce-

lular mencionado anteriormente, puede ser el causante de 

la formación de tejido hamartomatoso que se presenta, ya 

que lleva a la formación de células anormales, tanto en -

tamaño como en configuración (38). 

En el estroma de las lesiones, especialmente en el angio

fibroma, se ha observado un número de células más grandes 

y diferentes de los fibroblastos ordinarios. Estas célu-

las frecuentemente muestran configuración estrellada, ge

neralmente asociada con hiperplasia de los vasos sanguí-

neos y forman la lesión característica llamada tejido 

Bourneville-Pringle (39). 
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Los tumores formados en diferentes órganos están compues

tos de varios tipos celulares como fibroblastos, .·~Ógiobla.§. 

tos, glioblastos, etc., siendo su número axce.siva •. Este -

tipo de crecimiento blastomatoso indica que e~is_~e :: una,.,~~ 

lla en el proceso prolifera ti va del desarrollo: embr.iona·-

rio. Algunos autores piensan que puede ser fa.ita dé uíl 
\e,:' h 

fnctor inhibitorio de crecimiento, el cual ·actúa:·: t·.anta· en 

el período embrionario como en ·anos [:>os._te~-i-c:>r·e·.~·~//:Y_~\::·q··~~ -
la hiperplasla e hipertrofia celular se· p-r-es·e~'t'ti~·~:C:i'üi-_·a~te ·: 
toda la vida. Este proceso de exagérad·o::·c·~e;-~i;~f~-~t'·~··.:. de ~-~ -
1 u las rar~mente produce· malig~ida_-~ {' ~·,: ~\··:~-~~\~;\~ ,-~);:;;·:~;·:~/~::;:t-:_- .. -

. > .·.· ... · ...... :.-•. _;,;.;;tl.~tT~:;;·:: .. . 
Un e'jemplo más de. lá. f.orina exa9erada::.de::.:·crecim1ento·:.celu~ 

':. ·. ' ""'" .:_ '' ;: ·.· :'.;_·<>\"---:;:.-';;·,'.,/(;\;~:.~.;;·~~;~: __ : .. ~-~,-~:~~·/·~y~·:;;:::<' ... >-; . 
lar y de la falta de control del mismo; es el .estudio rea 

lizado pcir Oikarinen y coláboradore~i' ~í;lna{~z~fI;:~ ~ín=· 
tesis de colágeno ·en los angi~fib~omaS-~\·~~i·o~.'-~:~~~~~~·~·~~ron·· 
que la sínt;,,sis de colágeno,. medi~a po~·· fi{ac~~v¡~;~·:de '-

la prolilhidroxilasa y galactosilhidrC>xil}si(~j_~~()s¡1~-'- .· 

transferasa, fué claramente aumentada en .. ·1o~:_·:a~9i~·éi'b~~~-
. . -.. . .1 

mas, donde se encuentra también alteración en e1 crecimien. 

to celular (18). 

Las células encontradas en la ET son anormales tanto en -

configuración como en funcionalidad. Así lo demuestra el 

estudio realizado por Peterson y Scudeiro, al encontrar -

que la mayoría de fibroblastos mostraban hipersensibili-

dad a rayos X, con un- rango de sobrevida celular entre c~ 

lulas normales y c6lulas hipersensiti~as (40,41). 
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Akiko Hayashi y col. examinaron 13 cultivos celulares de 

fibroblastos. para ver_· _su senSibilidad a las rayos X, la 

cual fué de;tei-mi~~aá·-~-6r<su·,,habilidad pa'ra· forniar·- cOlo'--

ni as • Algurl·a'~·:_ 'es.t . ."i·~p"es . c~lui~res_ d_er i,v~_~a~ - de f i_bra·mas · - . 

subungueales s-í'~- ~-~:st·ral:-~:n .. --:hÍ.p~r~en.Sib:i ii-d~d'._'~,~~?f'á·y:~s::_ ·x •. 

Sin ·emb~-_rg-o ;'.::; ,;-~~;::~-~ ·, ~~da~'-. lo~ ~_ina j_eS-. C~¡-u:i·~'.~~5 ~:~e ,:·ET .. sa 

encontr'ó :e-st'a_. a·i-t·e· .r .. a, ;ci'o·n·.--· '.~, "':'e·:--":·.;· ,. ;'.°'.,~_". 
-- .. -. __ :· .... 

. --.;• . - __ .\;:i~i·_ >~- -'~';-'_;-,.._~'\"! > :" 
que algunas. a.; las• céllllíispC f ibrobla!!. 

tos> pue~~~ ~iiii,1'~ hl¡:iersensibfl.ia~'ci \b~~'.,(b~n~Ibi6n.;.s aJ! 

quiridas .•• de~con~cidas ·,(42) ·. ! ¿•i.' F:f:k'~f·J~~iií'.<.j.X.:2\ 1 . •·.· 

· . ,". ·: · .. ,; ·.. . ·· ··<.,·· .. ·;.<<·;, :·.:.'~·,· .. ·'-~_=.i~~-.:~:':céfi,~~~[~:t;_~::fJ··{~:1:;¡fó/1¡~~:;ii;~::·(.;::~~'.::.\:,.::: '.: é, _ 

En otro· estudio se examino ·.1a·:::formacion·/,y.re1~ 0rango:-de r~ 
: ' ' ... ., ': : . ·. '>:>'·.· ~. <.·;.: 'º:t.' ;'..:~·\:::,/~~\:;::~\;;1:::,~,. ;:t:;:: ,::~.;_:¡:,};t~i.~~!::··~~:::.~:;,:t)./~<:''< ; ' .. :.:::: ·.:: ' - .. 

para·ciÓn'. de .. la ·r.uptu.ra .:d,e . .- :cad.en:ª·.';·f .. e.OCi·1· .. 1a~.:~:d._e.·: .. '~º.N:'-\··-~i_n.duci~ 

::º:::.:·:·,::.::::_:;·~l:lti\tíf iii11ll\W!~,;:·_ 
fase· inicial .del: proc.eso'.\repaX-:adci.i;',1,~éórripáránaose\:cOn :::f i..: 

. . ··e'. ·· -·:. : .. '/~:; _:.:{ ::::: .;::,;~~j~~/D;:j/:,~1.'~ij:i~~i~1fa~~~~~e1~t.~J4f~;~~;~~~~11~{\·~-~! .. ~:.:::dL_,~·,\ 
broblastos normal ea: .;:.·Aunquetlas:~bases;<,·molet1ulares~,:para · - : 

'. ·. ···.-; < ,:~· ,~·t: ;.:F¡~~;.: ~~,'.'.Y';f¡ !~&;?;:~H'~';if~h: í)}:~;t::¡f;~~i~<iíü\·K!~(~.:D}? .. : .'.:<~· .: · _ · ·. 
la aceleración . en la··· .. :reparacíonfdel'f~;DNAltilo ·Íse:.;··canbCen,' 

· < \ ·:. ··~'.~::··i~}\,~~~;:,~/:.~~:;~}:1;,¡Jf tt~~\~t?~'.ii'¿;~*§< Yl'.I}~~'t:.0~¡ .A~~:·.:~·::\;'.:;:«: ... :~:\···. 
es posible que· ia.· a·nórma:l.fcJa:d~iPue_da'f'eS'ta~r;¡.rl:'e1aciona:da 
con el defecto básf~~·,~ 

Algunos estudios 

:.:,,.>:::'' 
~ ;-:• 
_,_...,.., .... 

_a-

les séricos o pliismáti60S' -~~ 2 ~·~·~·~og.io·b~lin~··,-; IgM y · .. pr_e: 

lina libre, al tos contenidos de hidroxiProlina. en·. _té.ji-

dos afectados y en 
1
orina. Los mecanismos Sub'ya·c~O~e·s en 

estas anormalidades permanecen desconoci.dos y la ·relación 

de estas observaciones con la anormalidad bioqu.ímica pr.! 
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maria en la ET es obscura (43). 

Después de revisar los trabajoS anteriormente c~tadO-s, 

se puede concluir qua la pa~o9~~0ia~·. de: la - ·ET.-; n·a·· s-e: ha :·a!. 

lucidado todavía~ 

lleva a la formaCió~ -a·e_- __ i-e~i--¿··nG~;.-:ha~ar'triína\:'~-~as <én--·1a_ -
,-:_··:--~--- ' '.';,"' .-e, 

enfermedad aci· BoUr.riev_.Í.._J.le·:~: Priricj1e_·~-~,-~ -'~_.·::-··" 
,-_--.--. ·;. 
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MANIFESTACIONES CLINICAS DE "ET" 

Son tan variadas las formas de presentación de la ET, que 

en ocasiones es difícil establecer el dia9nósti~_'?,· .sobre 

todo cuando se manifiesta en forma incompleta.··{. _formas -

frustra ) . 

Es amplia la gama de manifestaciories clínicas, ·.-desde._ las 

más inocuas, hasta las que llegan. -a· .. -;er.: ~~·;--~~¡eS·,: p~~án
do par· las manifestaciones derm~-t-6._i·6-91·~'~·~'~·:_::~,:·~,:~:~~·~J.-0_9'iC~s, 

oftalmológicas y las viscerale•~>:.~fi;f;~,\:~f;~;i:°:~Jfo~.~ón,. fÍ-
ñoncs, pulmones, así como apcJ.ra to ~·oseo"<(.4 1;-6,).'~· .. r.;(.·.·,;-;:;-_/ 

.· .. .. ...• ..•.. ;i;;:;t:,rtM;i}~~~~!;@.~1~~d ... . . .. · 
Me avocaré primero a la descripcióirJ::-ae:f.;laS';_'-mailife.stacio-

.. _ -,_:,_:;:.:::_-,'.<~-: Y;':·;,~:.;,_~;.:-~t.-~!{·~0~~::;~J?~rfli~c·:;_¿;·,::-;: .. ~: .. : .. ,:: -: -. ,._ _ 
nes dermatológicas como ·-m~n~~as~}h_~~Oc~f:Sl_T!i.~~~ ;:~:;:a_ng;ofi~rQ 

. . , .. ' .. ~·;-::<~"~:~-:: ?;,:~::.!F~.\:;.:·.;~·:'~~::.::_rf{~~--'_:~·_.. . 
mas, piel de Zapa y, fibr'omas ·¡-.\por_Lserr~éstas ·~·ae.:;-gran uti-

lidad diagnóstica, ya·._·:-qu~ · por·.,:;·e-S-~t·~;:~.-.. :~~if'-~l:·~~ri,Ce·~de· nues--
. . ' -: -,,.: .. ' 

· tra vista orientan ''con- 'mucti~-~:·fre·~~e·¡:¡¿j_~~ .. :~ '1~ Sospecha de 

la enfermedad. 
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MANIFESTACIONES DERMATOLOGICAS DE "ET" 

MANCHAS HIPOCROMICAS (MH) 

Las manchás'.:_.l-i'ipopi9men~_adas, arites ·_.--llamadéis albirÍismo 

parcia-1 _o·:.:~·i-~::~'~:,ig·~:-~·:. Son:,la. ~~-~-¡festac.Í.'Ón más ·.temprana de 

la enfermeda'cÍ •(5 ¡; .•. ·•·· .. 

El ~al_Or_,_~i~-g-il6st·t~O-. de.:_laS manChas hipom~-l~~ótiC~~. no -

fué _?·OmPlet--~mer\tt?.: rc~onobiao ,-~-a··--pesar -·ae :su -~·e'~-~~ip_~-ión 

en pacien~_e_~: .. ~~~ ET por -·más de dos décadas .. 

En 1959, Ch.ao .obse.rvó. que las MH podían·: ser de ayuda en 

el diagnóstico. temprano de. ET, y en 1965 Clold ·Y·. L'r~eman 
.· .. ·. --~ ·. ·.1: 

postularán que ta~es_ rnanciia·s. que· al16's -_.-ae·~-onlin'aron_ "ne--... . ' - .. . . 
vos despigmen_tados" -. p_odrían _s_e;r el. s·i_gno más t_empJ?ano de 

.·_·,:' 
. ~ ' 

esta enferniedad. 
. .... :·.:.:.-

Fitzpatrick ·Y'.. col~: enfatizáron ·~l·'.'significado diagriósti-
·>•,J-:-.--"'-. __ ... _.,-.-· 

ca de _las· ~~r~c·t~~í~t_i~-~·~, ,•i-~'-~~-~-C~_a··_s(~:l_~-~--~ª~ ·-.1~0ceol~dEts 11 -. 

Tal as6Ciaci6n---f~~·}-:d~i~-~~--it·~·-·:~;Ó~:',~-~,fi~~:'.:--~~t~~ ._como "ET. con 

vitiligo" ·por. Ha~'r¡~)~ ~oy~~haíi· e~}i966"; 
.,_· ___ · :-:.:·: :_::·: -.-- . : .. · .- " ---., .. -- '·>";' '' 

En 1.983 Hunt interro~~· a p~dre~ ~e 

. . :;·::: <':· 
trar esas típicas MH, espe:cialñiente· ·.-'-~-'-la ex.Posición de -

luz UV (lámpara de Wood) (44)'. 
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El amplio rango de incidencia ( 15 a 92%) reportado para 

estas lesiones, está en relación con :·la bús.quda· intEinciig 

nada de las mismas. 

En un estudio realizado en ~l Departa¡nerito, de Genética - · 

del Instituto Naéionai ¡~ ;~aaiy~¡¡;.~~·í~ ~i.~~~d ae'fi.íi<i 

ca, se revisar.en ·:24'/·[>"a:~_i:~·rit-~-~-;- .. d~-:>'¡o.,~-rc;~:~i:~~··_;--2·3' tenían 
. . ,_ --.- ·--~-. -,,;:<::.·:··:-:.;:-· "· >}/: ::{:·.: ·,;:.-:. :~:-~:;:· -

MH (6). , . ,:· •• ··.····.·.'• • ···.:·· .,,,,. ;• ;" - ..•• _,¡ F·:, ,.,,, "~:?.'!:~: .:·,;~-~:- \'. ;-~:.--< -:;·· '.iC: 
Cornel r~¡iort~ ;\111~ f reéucin6ia •e,{ su": esf~aÍ.6 'de 4 Bi ( 4) • 

En una -.reV1s·f·6:~:~;~-~ 15 ::p-~:d-~~:~~~,~:: .en. _B;~-~-i-~\;'.:~ ~r-~,~-~-~se:~-taron 
·:::·.,_;-: '! -_-,. \'.,: _,.,_,_ --'!:.. • 

MH (29i. ., '-··-·.-.-,,' _·., . -/-_:·.··<~:--·- _._, ,_ 
'.:':;:; .. -- <;":'-->~--~- .-_;:;· :~_:- ___ /-·. 

:~:t (:::~rta una ,frecuencia de. 92% •en su 'lrJ.po.de estu;.-

- ''---
:- c. ' 

' '.:-.~· -. 
•<;' - :·;--

La mayoría ·:·ae· la~_:-_MH :_~·~:tári pres·e'·rites·;_- ~~·sde:J~-¡:;:.·rúi_Ciffi.iento 
' ' '. - ··_-_- •. _· -. - - ·_·. __ • .. ' '._: .~: ••. --. ,_¡ _· .-_. _-.· :_· 

y persiste~c a·. t.ravéS· .~:re ·:t.Od~---.1~ --~id'~·-:.:::S'~-;;:_:--~ri\h~-~90 ,·-··eXis~ 
::.';-:. . ..;_.>. '•'>'•~'.:¡'··.- >--~'-.' ,;_-_ ;,:-:~.:·. 

ten repo rt·e s·: .. d~-~~-:Ca sel' S: ·:-~n ~:: ic;-5 ._- q u·e· .. ·~·: ·1·a-s··<-Mtf·:--~o-:::·_ ·S:é_,::1n_con tr a--
- ' ',",' -·-' '"- .. "" _,_,- ,._- - . ·- ,, 

ron a"i __ naé'iffii'~_Ott~''.·~-c~·b'mc;::~_-~i ·:::c-.i ta/~~: .. ,~-,;:i::: _'.Opp_E!nheimer, .:·en el 
• ·/; • ."·'-' ,;o·, ;'-' 

cual· s·e·- est.\.td~'a·ron_·:·~7 __ ·_:'hiñc;S :_en ___ qu_ie~~s · ·~aS ~anchas -·apare-

cier_o~ --~-~~-~-~--'·:~'.:~ñ·6~>~~-s~~i.s - de. repet~d_oS -- e'KámGnes-;de 

piel negati.vos·. ·El-mismo ·autor c6níenta ··qúe -1~ ~patición 

de las MH puede retardarse_ has~a __ PºX: ·6 afios.--y sugiere · -

dos posibles explicaciones. P~~-ª ·:·es.ta ·'_aparii:~ó~' tardía: -
, - ' :: .. ,. --· ·. ·.- ' 

es posible que las MH. se ·aeSa"rrollerl :'cOil'for'me. el ·niño --
;; .. :.-":: .-_-,_ 

crece. Como otra alternati~-~'-~-~'~l.i:t:~,-~)~a~·;pú-eden estar_ Pre sen 
. . - \':·e)-'!;.?_'~.\;·::;.)!/<_~'.?(_"<''.'.~:·_/. • - . • 

tes desde el nacimientO, · pe:ro"fdetedtar·se hasta .. que el n!, 

ño se expone al sol y s_e p~g~-~;ri·t~ :'.:{~·:':'iliel normal, hacié!l 

do aparentes las MH ( 14) • · · 
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El número de MH presentes en un paciente puede variar 

desde 1 a más de 100 (44). Se localizan en ·1a piel del 

tronco, en su·cara 
·: :·. :· ':_" ,'. ··,._·· ... ' . :·-

posterior priilc~Pal~_~nt·~; --'~il ··e~~r"emi-

llo, aunque es estas· dos· últimas .i.oC·~'.l.:~.i·~·:C_i-~~~~f~;~s p_oc_o 
,_ ,·~:_;-¡;~" -,-,? ·-~-::~;- · .. ---

frecuente. 

El eje mayor de laR MH es paralelo .. en·.las<·ex'fremidades· y 
"<; ~ • ',e_-':·"~-;;;;:~_----·.: 

en el tronco es per-pendicular al·>:·e·je,.::·m·al;-~r\:-_aei:f.:\:::llerPo. 
• . ' . ___ ... ·>,-'· -,:_::::,:.~.>;f.'::,;_f~:·:, .. ~-~:{::.;:~_,~-':_::'.-'.>:· '.; :-

Las lesiones miden de pocos· mm :hasta.~-_varios .".cm.~~:General

mente son de 1 a 3 cm (5). 
-;•-· - · ·· :-~c:.Y;:::-~·;,\. ·::.- '··-~---

. ,:.-~-::-:,-~;:x· .. :~;I~~:~;:;!~~~;:~~~);:'·:· >:·._::·_-'? ;- . 

', •" ' ::" ': .-:-.-,- • ·:··: ;-'-<, :,;'.,,c/';~;~~':;'.~·>~.~~~'~i~~,J:1Jf~~~~~:l;·,~ -.·)~:~:~ ~:-., • .,·; (, ' <' 

Las MH .tiene·. una_ configuración' ovaladagcon un ~~tr~mo r~ 

donde y ·e~·· otr~pu~t~t~u~t··%~"~~;~~i;~;,~!;~f].uéI~r~~2~re~~º .. 
Pueden. ·t·ener · tambien:{·f.ormarpoligonal:/semejando.;;la · "i-mpr'e. 

-'c•""'1';' ''-'·' ·''<•-'-·"'-"·~;,; .. ,-::~',·.'.:C:-o_;,.».\'.:'":·~';~;:{;"'.';'.,~•: .•. • _-;..·.\~ :_;~.:O''..c· "' ·· -

s ión:, del pulga_r._.!.',_·~~ ·-·c_On <' m~~-0-~/t·f _f_e·c·iúió_cI·a- :-·-:s,e.·::-~_a_n·_.:~esCr i_to -

manchas e~ "can r~Ú;, .· ·~.\14,~,·<¿·~w-;<l.l~~;~~:g~i.:.~~:_._' . ."~~~{~¡~·i·~~-·--· 
. <·1 

·': ·_·_.:::'::: - '; ,.- ' ( 4 4 ) • 

El color de estas lesiones es opaco a bianco ma'te. 1 Pre-

sen tan bordes netos y superficie lisa. La piel que las -

rodea es de características normales. Se ha observado 

que estas MH no cambian de forma ni de color durante to

da la vida. 

Las MH presentan características microscópicas bien de.fi 

nidas (5). 
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Las MH pueden identificarse por m"edio de una l~mpar? de 

luz de h'ood, la Cual emite .luz ·con Un.a longitud. ~e. ·anda - ... · .. 
. ' .. ' . ':_ : ' 

de 360 nanónlet~os qUE!<.es-_,abso~bida · p6i:-:·léf._.nle1_an_in·a ... ,.. '-' -_. 
de' la 

piel. Las --áreaS·::_--d~f-ÍcÍent·e~>--~-h mei'-~-~.-~.:~~)-.~-~~-~~n,~:heri-~~-p-ál~: __ _ 

das a. la ex~osici~ón .. ·de·~:ª.···~uzi,d:¡·i¡It·º]~:(f f ¡i{t·!~;C.: ;,.: •. ·.····•• 
o e be _es t_a b-1 ~-e-~ r_~_~e, ;-.:d:-~--ª_,9 rl,ó~_.~- i_Co_\d_~ _:e_e:r_e ~~c~;1á-_1:;-~_·µ:i_.~:e_·r_~:n~1_a_1 __ ::-con 

el vi ti l i~·º .••.•• En···e·s.ta~.~nt•~:,~~::lf,i"f {~~;~%~~,!~t~'¡.~~i~~~,i~e'.~_··~e!!. 
pLÍéS ·ae_l na e imien to-;".'': la >'lesió'ri'-; cif-~·. totá linE!nte·_::acromica -· y._> 

.-,_, ;/:'-· _;,,),·~>:,-.~~· .. ,;··;-,·:-1-~;-'/·' .. ~"'-i·). 

su forma es c~mbi.~nte·'~ _:>Hi~-i~1Ógi·c~n;~n;·f~~-'.;jp~~d~~\t-~~bi-~'n 'ser·· 

diferenciada < 21 > :·····• -··· >, ' i;.:r•,<f¡,'5¡~~i'.i:,:,,!]{~?\'ifT •}> 
~· ·:'~ -.. ~-' - - . _ .. , " .,: ' ' •, '-'. .-.,-, .... 

· .•. ~.; .·. : .• ·:;,:·{~(,f h'°:''~~·,j::%':f X~~·\':JI·y ,:· .. · .. ··.·.·· ... _ q·~e<,d~:~~ : .. ser/c.onSiderada·1 •• :'Conlo/d'ia906ático · 
. _, ·¡,. -· . - ' -. . •• -_ .' .. ·~ . 

Otra entidad 
diferencial: e~-- el '.'ne-~o-~·a·n·dmi~6:;:;~~~'lfO-f~-~-~1--J'N\~~·~~~_.~·~f-a~_--; -

--- • _. ' : . _: .. ' :'. : .. '; .,:.-_,' '.:'. -~--- '. :"_ ./ -~: -~ . :. ~--/:.:·' ;, ;;._:'-~:/:_\:;?',";~- ~:~-.~>i/,;;_i:;::':~;::;'<-~:'.\':\-._: =::--:<'..,-::' ' . 
congénita· •. : Es té'-; nevO\rio':_·puedé·.--.ser >_·_V fsUa'l'iZá.dO··,¡·co'ri'_-/la.- -lám 

para de·. ·l~oo~.)'.':Vb- ,/;··· ·· .. ;: •: :·;;.~'F"'~f~t~\fü~{~~~~~H~·.'iQ--·. -
Probableme!fite_ ;:'.P~-~a.:-'1:>'a~olOgía~ pu'eda~~:-pi·e~e1.1·t'a·r~e·--~·a· .. :_·confu--· 

~ _-- .. • .'-·· :''.~ -·.-._
1

:· <~-:-: _ _.._.- . .-:--,<-_'_-',.';·_:·;_._;.{<~-: .~;\/J:.?~'.·",-Yfc;~:rvr:,~{>·[:-?;~-:".:'-:.:;·"~:::~:--
sion. Se trata_ d_e1--.-1eu'coderma-': químic_o;',<eri';lel~:--,cua1·,-. él·· an. 

tecede-nte. de1 -:-~9~-~~-~ ·.6~~·~~1' puede :~~~~'._,~:~~;;{~;~~fXh~Y~i~~1a·_:: para 
·, ,_ .. _; --__ ,.- .::::.->~·'.~~;··-'·(\<~/f;;';'::.':!i ._, - j 

establecer corre!ctariiente ·e1. dia'gnósticO·~···'.''.-:,~-~·.-::_ 
· --.,., __ -c'.{'o:':S'~-~f{7:";\('t--~< ---o:.:,-:,-. 

-' : -._ ;. :~' -.:;~\~:;::1::;}~:ff ·:?'.\~~·:,: ';··:'. ,~ '~}' 
La f recu-encia de r.tH e~-:· i·a · poblacion ~.general -es desconoc.! 

da. Se realizó una revisiCSn·, ___ :d~~~)-~~~·-~~,;'.:_··'.~-~-~'.Íán :·n·aCido-S, en -
. -" .... ~,.-,, 

los cuales no se encoiitr_a'r_on·;_i-l1~:--~:m'it_~--c::ha:S~. En otro grupo 

de estudio, Debard y'Ú~ha~~~t·~:Jl~~~on 9737 neonatos y 
encontraron 

cha sin otros signos de ET, 8 se encontraron con 2 man--
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chas y de éstos uno tenía crisis conV!-Jls.ivas y 2 de ellos 

presentaban :el -.c~~dio_ cara:é~~rístico:_::de _Enferme_dad de 

sourneville~ Pring·ie·~- -_Los ·niñOS · .. :q.ue:':pI:esen'tarOO. 3 ·a más· -

MH moStraron ,un: 'fr·a~é:~--' 'ret·ra·so:·i·rr;~-~t·a·i: .. :fS"),:~~--'_ 

::,::r'g]~~f l!tl~~ijiÍi~tl~~;f ~~'fü.:¡;:::.:: 
ron 35• MH, .. en .. 46.4L:.inJ:a.ntes·;·•:·Fue:.•posible s.eguir._a. 6 de e-

... '. :- ----.~ .·:,· __ :: \fr·'/·.t;~:,~~Y~/J~::-~_:t{;j~(~,~~~gf P:);i~>/,\2,_;·_; {~'~-:_:i_ '-¿:;·:··:s,~/--:c~:-.-:·_· -~-"~. :_· _. _ . 
sos ni nos¡·-·· 'en ;:-"l~os·_;c_ua_l~~--:;--1iis'.:\·~ai:.1chaS·:::·_desapá·rec ieron p_os-_ -. 

terior~en.t.e: (·~.~4iJj1~~~·R~w"!~)ijJ?~~i''.3:•·y~ ; •..•..••.•••.. 

oebido a la.\mpÓr~a~B¡};que4:{dn~~ ias:'~~ 'como marcadoc--
- -- .. '--1 ," ' ! .' ,,_ '·-. .;·· •· . '' .-, - ·. ¡- .- • 

,. '_,- __ ::_.~·-~:,.. -e'.""·:·-·'···,,-·:·;~:'_:~-:-_.,·,-_._._._ .. _"---,,~;:._- .• : .--- .. ·; . .>'.',._:·/:.··-_ ·.:: , ...... 
res . tempranos·. ·ae/._lá .. ;-_E'r·,·.-,_es_::neces_ar ia·:·:_la :~_·r .. ealiz_aci6ri de 

e><ámenes frecue~.t'~s de• ~ie1,· in~~uy~~i<>· •. :.~~ l~~ ~e Wood -

en inf.antes e;.· niñ-oS. con· co~vul.sid~~~ -:.~- :~ét:~~so /~e.ntal de 

causa desconocida. ·.:.,:· 

La ausencia de MH en los niños, nó ~xcluye_su aparición 

tardía ni el diagn6stico de ET·. ( 44). · 
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ANGIOFIBROMAS 

Uno de los componentes de la triada de ET es el "a.denOma 

sebáceo 11
, nombre que han recibido los tumores. fa.c~ales .. ~:.. 

desde las primeras descripciones de la e.nfermedad.:::~oeb·e.:···· · 
. -- . . ' ,_ :':·-~-.,·· 

estas lesiones, el componente sebáceo no tiene~'.·ún;;;;¡~;·.-~..:á'.rti 
• ~ . . -..,:; _____ ,·,.:-_".="., '~~'. .. _:~:_,,::_,~~=--~~.--~~- ---~ 

cipacion activa. El nombre correcto de .-estas::·:neoformacio· 
· . -... :_·_ ---~·.::''.·~~-:'._:·- .. _,·~,·;_-;-.-}-;,~7~c,:~~-·--::2:~- :- . 

nes, es el de f\NGIOPIBROMA, que _como __ '·'v __ er_erp~_s:_.:'_:Pº.~:-~-~--r-:1o_r_-_~ . · 

mente al describir su imágen micros~~~,!-.;;~\'~:~~J-~~;~ii'fo~-
mado por componente vascular· y .fibroso __ : prin-Cipalmente ... -

.. ·. ; . , __ ·{· '._'-,,. - '",.,, .· - . 

(5,J,46). . ·. '· ':<.'.'.·i.';','.~.''.·.-: .. ':':.·.·.· .. ·.:.:.·.•. :t·_·;·, -_. . ': ' - ·- - ' - ' ':'..;_(:' ~; .'.' ~;;·; _,-·.' 

'/:~-~ ;)-~- ·. \~~,:L~:, .-;!,;-·.:_ \:;-.< .. 1:. 

Los an9iofib~omas son ~o·n~-~·d:~-ráa·b~~ :;;-~6~g·~}!{:~i~'¡!·~-ri:~~-6. más 
constante de la enf_ermeda~;. si~. ~m~;;,i?;·;j;.~;~:t~~~~u~ri~ia · 
es muy variable_ según diferentes -a"Lttor:Eú3\:·;::~:'.~-:~'.' ~ .. ··::.~:'.:;:\:, 
Lagos y Gómez, que se han· dedica·do·:·-c;on·::,~ ~oh~s·t·~~h-~-i~':j:~.l -es-

··«-- ,;<.·'-i;·>-

tudio de la· ET· en Estados· Unidos, repCirtEi'n':~~-n_a .. i~·c;-id~~.:.-

cia de 83%. para los angiofibromas (9). 
'. ¡. .,. 

-,.; - J ,-

' .- -.. -" Cornell.los encontró en 76% (4). 

Una cifr'a·- siffiilar. e·s reportada por Hunt. (?sil ., 4 5 l •. 
.-- •... 

. ' - ... : 

Del Castillo, :Ru1z. Maldonado y Ta.inayo :encont~iaron que de 

•"-:;·' 

otros ~Uto~'~s ·ha~ ·.·rép~rtaao· -_'una --f-rec·u~·ncia' menor del so% 
-_,· 

24 pacientes, '·;18: presentaban las tumor~~i~n~~ (6) • 

'::'.':::·_ .:·.-_· . ' .. -. 

Probablem~~-te el alto _.rango. de·~~~·t_i~·J;-il~d°ad. con respecto 

( 29) • 

a su incidencia esté condicion~d~. -po0~ .:·la .edad de los pa-

cientes que integran los grupos de estudio. 
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Los angiof ibromas raramente están presentes al nacimien-

to. Generalmente se manifiestan-· en·· iá::-_inflincia, a: lós 

dos años de edad aproidmadamente; ~ rlespAés, de ~.ºª 4. añ.os; 
- ·->·,._, - ;, ::-;:---:·_·_·_., ',; __ ».,;,_;.,-__ ,_·,.-.,--.~-- .. -... " )_:-.. -- ·: -. 

la gran mayoría (90%) ·aé: 16s,pacient_es'.·_·c.on::ET·,:·presenta __ ·- . 
. , -,'_,.,,,,,.1_-,c,.. ' ' ... 

angiofibromas. .. · .. ·.. . . '. (<'·<!:·,.·: .. 10;s? ~ · '~("· .... 
Un bajo porcentaje de. pacientes .. Tin~qia·ú;:~n -_·estas·-c-.lesio-- -~ 

. - -_ _'' :-~-: ;_:··_· .. ;:_'.-:.: __ _ .~:-_.,, .,~::::;;~·(-\F<_:~·,;-.:::_,-.:'~: .. :· - ·. 
nes después de la pubertad, -_-_·Y_;. en __ ··_:º_a,s_~s_:,:-_I':a:rC)~_~\ª:~:-,:~--ª-·_· repor · 
tado su aparición en --Ía _·ter~~~a--~-d-é~--~-á:~_'_:_:~·~')~i1\.~{~:~~·-~:-.~;~·, 3 ,_=-~ 

•.. . - ,.·--, -, . ·C.º :- e ' ; •• _'; ~- ,'.:" 

'."·.·. ·"'::-. ·''..;".· ' :··.-::.,': -~~--.··. 
- :e --- :',•". , : 4 7). 

. -.--_, : ~: ,' - :. -:'-;/:' : - ~· . )": -_;_. -.--, .. 
(.~:-.:- -~r.·.t_.· <'·:,', . •,--_. -- - - :;' -"'" ~;.. . 

Los angiofibromas pueden presen_ta'_r·se:._b'.J~6\)~:~-~·i._O'née~---'· il_il'-i--

cas o múltiples ·en la _car~-~-- ,·Se_ <J-¡·~-~--~/i'~~&-~~~~{f~dh~:~:~i,~-~~te--
-,_,_ -·:: • -· ·,~;_'--· ' .. -.- -,,··i.--,'-1 '=' > 

eO forma- bilateral y simé_trica -.-en l~-s_·-:·n\~-.Ji~i~-~-'\·:~.Oinó en 

11 alas de.ma·Í:-_ipos_a", ·.en ~~ ·rn~·ntó.n y predominan erÍ lOs su!: 

cos na'solabiale_s. ·oca.sionalmeríte se encuentran en .otras 

áreas de i8 c.a.ra y en piel cabelluda. Raramente--·son en-

centrados en el labio superior, excepto en el área cen-

tral, inmediatamente por debajo de la nariz (3,47,48). 

Los angiofibromas son pequefios, generalmente miden: de 1 

a 4 mm. su tamafio puede variar desde lesiones puntifor-

mes, nodulares y tumorales. Su color varía.de rosa a ro

jo intenso y pueden ser también del color de ·1a-piel~ 

Tienen forma cupuliforme, de superficie lisa y brillan

te. Frecuentemente se acompañan de finas telangiectásias 

Al agruparse estas lesiones, dan a la piel un aspecto de 

"empedradoº o de "alfombra áspera" (3,47,49). 
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Por muchos afias las clínicos clasificaron los angiof i--

bromas en tres categorías: la variedad blanca (tipo Bal 

zar), la variedad roja y blanda (tipo Prinqle) y la va

riedad dura, fibromatosa (tipo Hallopeau-Leredde). Sin 

embargo, estas distinciones tienen poco uso actualmente 

salvo para enfatizar que las lesiones pueden tener una 

variedad de características clínicas y para decidir el 

tipo de tratamiento a realizar (47,49). 

... , ' .. 
·- :·; .· _::. -. . 

La manifestación inicial de los· angiof_ibróm·a-~··.-:''[JiJ.~de'";·s~r .. ,, - ,. _,.,•--- - -· 

al llorar o al realizar cualquier_-;:es·fucrzó·::.rs·f~---: __ ;~~~:-._._,_; __ _ 
. '''· '."< ·-.:-.~·,·. ! __ :;)-::·---~~-{_:;_.;\~~·.<:-:;::~;;->:;/<.;.\;o¡·.-;;t~:'li:::>i;::,i~·':·, .' 

Generalmente las áreas_ angiof_ib_roniatosElS':-~-Sci'nA_asint_omá_ti., 

cas. sin embargo, pue~~~,.r?~~~~~t~.~~f;~~~~~~~~:~i~~~N,c~= 
mo hemorragias, las --~.u.a_~_e!:)_~~p~-~~-~-~;'.;~~.~.~~.i:i.~:.~.~-·~,~},~P:~'.i.~C?.,~~a · 

:-:- '. :,,/_').:' ~i:>:-_';;:.: ¡ :,,~-~··_;:;\<:~~-;/,_: :'·::'.::,:-.::· .. '.~~:-. /-:-?::'. :::·'._ ·-_; ·.; -•, ' -,' 
espontánea o precipitar·se.:.por?-ca1·or,Xexcí:islvo·10Ypor;; t·rau'_. 

·_ · :._'.-:·,"·:.:.:. -.>;-:_;:.:---:-:-,~:;/',_f/:f~(::::t:\f'.:~1~:tt~~:s_~:g;~:fr;tl;;~;:Y;.d~~~:_. __ ~-:~·-; ~-:.·::~- ·· <. 

ma tisrnos mínimos. Las·:-inf eccionés::I,su·perf iciales \'pueden··---· 
. :·.: __ . :·:' -_ -·(:·~ ,:.:~<\:~~i'._\:i~;~;~?~~&:';~i~'!~\~1ftP:7~-.;8if;t,(~2i{'\1\:;~::0 ::--~:-: · - _., __ ._.,_ · 

aparecer solas o acompañar.-:.-a~:).as;:'·h·e~or:r_á9 i-a-s:~.:.(:47 ,-4 8 ,' 4 9) •· 

· · · :;c}20JI~~~~!f ~~il~~~~~~!~:~r~~:.·_· · 
Las lesiones persisten indefinidaménte\~Y:.:gérieralmente· -

aumentan en número y tamafi·6-· -~~:~~¿:~~?f:~(-~f~fgil~~::l~~~~i;~z:~:::--:,~ ~- .. 
~--· .· . -:-;~·¡_,~-'.~{<.:.-:,:' :'. ~-:: 

Cuando se encuentran complet~ineíi:té::~,~-~-~;~-~-~llados apare-

cen como neo formaciones verr_Ugo.sa~-.-o--pOi·ipoides, con o 

sin color angiomatoso, dándÓ.uri aspecto desagradable. 

A partir de la edad adulta, los angiofibromas permane--

cen estables (3,47,48). 
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Los angiofibromas pueden ser confundidos con acné· por -

médicos no familiarizados con la .ET (49,S). 

Deben diferenciarse de los tricoepiteliomas .que· también 

presentan una forma de transmisión autOsó~ic~ -dominante 

pero su color es más claro, .con ·~sP·~~t6-: 6-áre~: y el -nú~~ 
ro de lesiones generalmente es menor (5). 

11 PIEL DE ZAPA" 

.- .. : ·' ·,__ . : 

Una lesión. característica_ de __ la. ET Os -_,la· '.'p~el_:·,de Zapa" 

llamada tambi~n. -_,;pla~a --:~~agr-~e~_u. · · · 

Fué descrita inicialmente po~ H~{l,spean y :Le'~C,'~de en 
<:.>". ;;;-.- ... 

el 

afio de 1895 (5). 

La frecuencia. de estas lesiones; "á"i' 'i~u~l-que. laS ·-·aes--
. ' . . '' " ' -,~..:.,~-. .·.- ~-. --

c ritas anteriormente, es muy vari~~l~ ._:·S~:": h·a_·,_-r-ep·o·rt·adO 
. ' . . ' . -. 

desde un 21% a 83% por diferentes autores ·'i6;4~¡'J)'3¡ 
La "piel de Zapa" se desarrolla durante ·.li:i:·_.in~:~-:~:~~-~:~ ·G!!, 

.. ·· .. ·. ~·< 1 .· 
neralmente aparece entre el segundo y qulnto ano de 

edad. Este es un dato importante para no considerar es-

ta lesión como un marcador temprano de la enfermedad. 

Generalmente se desarrolla en el tronco, más frecuente

mente en la región lumbosacra. AParece como una placa -

ligeramente elevada de tejido conectivo, del color de -

la piel, amarilla o amarillo-anaranjado. 



33 

La 11 piel de Zapa 11 puede presentarse como lesión única o 

múltiple. su ta.mafia. varía, desde 2 a 10 cm·. o. más de 

diámetro. Frecuentemente tiene una apariencia ·ae. "cásc!_ 

ra de naranja 11
,· de ·ºpiel de cerdo" o de "cuero de.-ele---. 

fante" (3) •. 

Algunos autores les llaman neves de tejí.do _cone'c::~ivo y-
. . . ' . : . . . 

además de lD ºpiel de Zapaº, describen- le.s{o~e·~-: semejan 

tes en apariencia pero de tamafio menor, ~on ·aistribu~~-

ción en otras partes del tronco y en la'cara (5). 

PIBROMAS UNGUEALES 

una muestra más del· -crecisTiié'n-to-~-h~nli\rtam~tOSo manifest!l 

do en 1a· .P¡~l ~,:'_:s¿ri· ·.le;~: ---~1-b~cim-á-s·~·:-(E~·t-c;~ :·-se: desarrollan -
. -: :_ '>" ----,~-: .. -::~: ;.' :_:~:;;-;-::·>::: .. -:''.::::;.'.;;· ~· .:.·-;--.-: .. :.'. ·--... _ :· 

alrrededor y por;:debajo'de-.\las unas de· ias .dedos de. ma
' ·' ·_ :. , .. _._._:._:•·":\:_.; ··;· :'- -:;~L:'.·. :/:~;~·~ .. :::_:· ,., ·'·' ~·"" ·-.-"·., 

i
.' ' ·02'· .-- - ,, ... . '_:'_.•.•.·.·.·,·_-":.-

nos y p es_ .. · >·"···.iX:_:,:.: ... xy:.:.··.:• 
''\'1':• 

Pueden afe-~tB:~<_._.~:61-~:';~ ... ~-~-~'.!:~\:'~~;i"i_:~:~'.-:. ufias, aiter.ándo la mo!: 
·.' •' .--····''· ::.:;-· ._, 

folo9ía de 1~~ ·e~f.~!f;\;~~~0~.s·fibr~mas .·reciben el nombre 

de tumores.:." de " 11 KO'E!neri 1 ~-.~,: Generalmente son asintomáticos. 

ocasionallnent.e· :·:~:-~-~,::º~~~:í<?i-ó·~~~··~ sobre. todo cuando son tra.!:! 
.-, -- ._ ~. :'·:.- :. 

matizados (U •. ,;,. · 

Los fibromas· ungueales aparecen en la pubertad como ne2 

formacioneS duras, de varios milímetros, del color de -

la piel y continúan desarrollándose con la edad (3,1). 
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La frecuencia de estos tumores varía, dependiendo de la 

edad de los p~cientes. 

Si se revisa' un-. grupÓ ae. n_iños,' ._SU- :~recue-ncia será baja. 

Así lo _demuestra _el:._-eStud'ra-:·~'r.~~'i·izado\:_e~·:_.97_ .. n-iñÓs_.;- -ae~:.~ 

los cuales solo -9: _pr:~~:":~-t-~_ro·~--/ .. -f_i_~r·a:m~-~-': __ li~g-~:ª1es ~ 
cifra correSpOnae· a_.-·~-~~-_; __ -~f~d:~;:~~di'~ }~-~,:~~~ .. ~-'.-:«~S·j~-~- _-

Esta -

cuando los gru.pos ·son ·:;~\~-~~:r~;~,~-~~:S.";~'~:6.~ -,-~-~·spe·c_t<?· a eda---
, . - ~- _,. 

des, la frecUerici.!1.-·ac ··es·~~s :;·:~:á-~,f~:~;~~c·¡·:~~~-~ ~-:~s·-.'-:·cfe .· 20% ·a·-
-; .. 

'.• 
proximadamente. ( 29 ). • · ·· · - ·· _.>. - , 
si el grupo· de estúdi0- -~St-á · in_-tCg_ra.da ·~--eri ·: s~ ":·mri·_y:~rÍa 

"-'-

por 

·. 
la que sea de 50% (5¡3;4); ;.•.; 

OTRAS MANIFESTACIONES:DERMATOLClGICAS' ,· 

Además de las manifest-aCiOne-s'· cu-táneiaS·_.:~:ya· dE!S_cri tas C;iue 

forman parte de la ET,. ·se -~-eP6~·_ta·~~·~t~6\ ti'~o ·- _d·~·:_. l~siones 
que aún cuando no son. -~ia~nós,t'.i'ca·~ _p·~~,. SÍ_:-inismas, ¡se en, 

cuentran con mayor -fre~uenciia eri e's'tos '. pá.cienteS. 'Tal- es 

el caso de las manchas café con le.ch~, hemangiomas color 

aporto y los fibromas blandos (5). 

Existen pocos reportes de nódulos subcutáneos como una 

manifestación de ET. Se refieren con localización en pe

cho y espalda. Generalmente se presentan varios nódulos 

en un mismo paciente. La frecuencia se desconoce (28). 
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MANIFESTACIONES NEUROLOGICAS DE "ET" 

CRISIS CONVULSIVAS, 

El sist~ffia'; nerv-iOso "Central tambi.en· se ve afectado.· por 

la -pre·s.ehcf~:_-;'d·~ :~~;~-a~tO,ma~ > Est_os puedcl"! situarse en 

loS -_hemik·f~-;-:i:~~-_._, ~~,-~~~-~,~i~-~, -alrededor de. los ventrícu-

los ,'
0 

.. - ·e~. ~~::.~~~~~,~b~Í~<-_-;· ·:e-ri:- :~~: .-·m~aula- 'eS~iOa't,-
La· rep~~cución '~línica ~ás ·fr~cu~~-te de.: ias· estructuras 

hamartoina't_a·sas -·es la presencia_ de crisis_ C9nvulsivas, · -

las··· cual~~- P~:e·aen e'stB.r pi'esentes dcisde -el.- 'ria.cimie"nto o 

dcsarroll~rse, ~osteriormentci , ( 5) •,, 

Las cr iSis convu1Sivas-.'~6,n.St~i tú'Yé~'..- ~~-~!de __ las pr incipa

les causas de h0spita·~iz~C_ión _,-;·ae: ~~q°J:\;;·n·t.·~·s. ·_con __ ET· ·en --
-- ·-,.;-:< 

centros de salud mental (23 )' ·-·,·.,_; 

La frecuencia de crisis convuls.i.v'á.s ·:~~ .,V~r'i-~ble. A pe-

sarde ser uno de los elementos de la triada que'caract~ 

riza a la ET, no se encuentra en el 100% -de los casos. 

Huttenlocher reporta una frecuencia de 88% (50). 

En su estudio, Gómez encontró crisis convulsivas también 

en un 88%. 

En una revisión de 97 pacientes se reporta una frecuen-

cia de 85% (51). 

Otros autores encuentran convulsiones en 96% (23)ª 
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La frecuencia de crisis convulsivas varía ampliamente -

de paciente a paciente Y en un paciente dado, el:.número 

de conv~·isi~nes· ~e: .. mes a- _m_~:s.··~és_':.:i~pl-_7d~cibi_é_." 
Todavía se desconoce que \~¿i'~~~'i:'.,~.~s-:;'.·c.O~·t't-'ib:u-y:~n i,a\'·._·~a .. va:.-__ :---

. -. ; ' ' ~:·. ':· __ . •' :_ ->i:-~:-- ·._'··,.·:-'."::,:-;-->;·_::y;_.,~;;~:;:;·;,;~:;~--:~·_:;:~::: ~\~_-:)."::·~:_,·1·~;-~''.f:-:-~ :;,.~'.-,>;.;_'. ... --_-;-.> -, ,. '.: ~-:. .. 
riada _frecuenc1a<:y/se.ver:1dad(de-,¡:la_s\'.'convulsio_nes·~.: Ma_s -

• . : ·· · .: ;:~''. _;·:-.--:;_:;':-:;_;·;:?-:!-: '.~;z,~,;::~ ~}:,::o'.::;.:_;~<.~;_.ft:;\:~;~~:~.::._:-.·~~%1=':,<?tt?~:;;;.~~;.:,'.;_y_~,:->i:{~_:?~: :;:1}.'.'i- .. :.- --~ :.--:,: -_ 
aun, poco.s. pa~le.nt·es{"~se '/efiCapan·:,·ae~;pr~sentar.'•,crfsis'.. con. 

.. ,., ... ·.'·"·i·~;~·¡lii~lilf ill~IJi.;• 
Las con~uls_io_ne~_;_~_-en_~~17:ª_-~~-~n-_t_é\-.i1,_n_:i-~ian~:c_o_m,~-~~_e_sp_as~os in-

::: t:::s ~ i:::n r~: ri:~~::.'ef~;:1~1·~~!'.t&~:~~i'r~ti~~{~¡· :0

: ~ :~ 
. - ·----. - < ~.y,;i-•' .. ' ' - . 

20% (23). ... ,.,_:·,-;;_-,,:::~itA~·:. ;-:-.-:'..i'-.'. ::2::;:-'.-\;- :-'-
;·., --

Pamplig ioni y Rug reportan que entre' 20/y:,'25% :de.• los e§_ 
. ---.. _,.,:.~ \ .r·>_'._:; -~---' -

pasmos infantiles son diagnosticados '.:C~%O·":;·E·~·--:~-'f51). · 

Rizuto y Fcrrary y Friedman ~ubrayán ,{Q':i~~drt~ncia de 

epilepsia mioclónica infantil preé:edÍ'~~~ci": a::l.·a~ :inaíiife§. 
,-·-:\'e"\.';·,: . taciones cutáneas de ET. ·- •• ,,, -~, .· .' ._ .:.--;~ .... 

Debe hacerse notar que los espasmos ---iílfánti'i~~:·:;:~_e::~-~-~ri::_ 

con frecuencia en niños con daño cerebr~l"<·~-:~;~-~~~~~ái.- y 
.--- ... --· 

hasta en un 30% la causa es desconocida <.2.~):.:;:,~·;·. 

Cuando las crisis convulsivas se presentan cerca del·: 

tiempo de inmunizaciones, es posible ciue éstas-· actúen 

como "disparador" de las convulsiones, como lo hacen -

las vacunas contra la poliomielitis, varicela y BCG. 
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La dentición y la elevación de la ·temperatura también 

funcionan como precipitantes de las ·crisis·-'convuls.ivils. -

Sin éstos disparadores, algunos nifios -6on ~~-, ._~u~qu~ 
predispuestos a las convulsiones, puec:Jen tener un' ini~

cio más tardío de las mismas (51). 

La transición de espasmos infantiles ·a et.ro tipo de con. 

vulsiones es notable. Conforme la enfermedad progresa, 

los pacientes desarrollan convulsiones gen~ralizada~~ ~ 
tónicas, clónicas, mioclónicas, atón'icas, akfiléticas· y 

convulsiones motoras focales (23}. 

la visión y crisis ae1··:ióblii~-~~te·riípói-'al. _La angiografía 
,---.· ' .... 

mostró aneurismas fusif~~m-e~!i'~,,~~ iá's arterias carótidas 

internas ( 52). 

La ruptura de un aneurisma puede llevar a hemorragia su~ 

aracnoidea y producir un "estatus epilepticus". 
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Snowdon describe un hombre joven que murió .de hemorra-

gia subarücnoidea. La autopsia mostró ruptura de un a-

neurisma sacular de la arte.ria cerebral media derecha -

( 22). 

Podemos conclu~r que las crisis conVulsivas son un esl2.. 

bón importante den.tro ~~ la grzin cadena_ de signos que -

se presentan ·en __ l~ ET. 

RETRASO.MENTAL: 

La presencia de·. crisis· convulsivas se acompaí\a casi sie!!! 

pre de retraso mental·~ L'a -freicuencia de éste es varia

ble, s·egún los i-~port"es de diferentes autores. 

El estudio realizado por Gómez reporta la presencia de 

diferentes grados de retraso mental en 56% de sus pacien 

tes ( 51 ) • 

Otros autores encuentran esta alteración en el 100% de 

los casos, como el realizado por Gangi, en el que 80% -

presentaron severa deficiencia mental y el 20% restante 

solo mostró discreto daño (23). 

Las opiniones con respecto a la interrelación entre la 

frecuencia y severidad de crisis convulsivas y el grado 

de retraso mental son divergentes. 

Muchos pacientes presentan convulsiones recur,rentes y -

aún así conservan una función mental relativamente nor

mal (53,23). 



39 

El retraso mental se_ manifiesta tanto.en las activida--

des motoras. como ._~n .. el lenguaje,·_ comportamiE!nto _social 

y desarrollo intelE!ctuaLe; .... ,•: 

En el niño_ co·n-·d~b'i-iid-~1d·:·~~ritai >-'i·~--~·~-r-_tante~ :-el c~efié:.ielÍ 
te de inteligen~'¡:~-·-¡;·Q)• ~'~ ... ~·en~·;.';:~~~~· 20 y nunca será ca-

: .'. •· ., '¡ : . . '.. ,: -~_'.",_ .:-~-;;;-, .. :; •~¡ .? .;~: ~~,:'..~' .. ·~:~f ;~· r )J 1 '• J;• ~C '~ 
paz de bas_tarse)'arsi;'mismo;,, es incapaz-·de':·sEirita.i:-se, ca·-

. '._::~ . , ~: '.;,- :1~-;:·:Y;;·<}I;~.t-'.:f:~:t;Y;:.,~?J;~,~~~~~-~~w:::;~f¡:".:f:~::~yf/ Y,,,:·:-:;-'\\..-= ·"'-~-~-:--,· ::-: . · 
minar .. e >incorpó·rarSe·~"fY--'.·~·si\:_a·caSO ··;i:Or;fra·; -~-u·a·fq'~Íera·. ae"·_·es. 
tas ·.· ~c~-1;-~:·i~'tJif~f~:~~~~~~~~fi~fi~r~:~~fJ ::_~i\;:·i~;-~-~~-· .. t·~:r-~ ~:a_- e_- -im-= 

. ' -: ,_., .. '~,_;:~;;;>~c;:A~W~'._;~~l~-~r~1~1f_*.qi,"l;.~~-;,~~:rs!.~~:;~~f;Y;~,~~'::~;>~,_ .. ~~-~e_-_: _;_. -_ -. _ · _ -
perfecta.<·,No'cdomina jellclenguajo(.''solo· aprende y pronun-

- _·. · ·:::-~~.''.' ·\t::·ii¡~~~~~~~:;c~:!;'.f~!:t;i\~~::t}>;;t>~~-~!;:t~J::'.!;~~:;:~;~{:>.-~:-.. ~; ':' .-._ -,·:~ ~:.- ·" -·: - · · . _ · - · -· _ · . 
cia_ p:<)c~:~:-J;.~~~;-~-~:~--~:~(~,,·;_~¡~'..-~~-t~-~-:::_-~--~~:~~nte_s_'·.·5,on ociosos y solo -

puoclérn''%~;,~:ff~;~'~"'.~~.~~b,r.as:~in.sentido: No se relacionan 

con 'otriis'~'.;P .. e.~~-~.n~-~:;_ni;,:.l_~s com~nican sus ·nece~idades de 
- - ·- ~t,·' - .. _. ' - - '.,' . - .. - - - -

tar .y. presentan .s_o_lo _.r.eaé:cion_es emocionales primitivas. 

El crecimi9r\t0 físiCo se demora, la .nuti:-ic.ión _es insuf! 

ciente y _frecuentemente hay· susceptibilidad a las infe~ 

e iones respiratorias. Nunca logran el control es.finte--

riano. 

Si la deficiencia mental es menos inte-nsa, con un cocien. 

te de inteligencia de 20 a 50 ó de 50 a 70 y no se acom 

paña de trastornos motores específicOs, en muchos casos 

el nifio aprenderá a sentarse, caminar y .hablar, aunque 

en forma tardía. La existencia de un defecto cerebral -

suele revelarse por primera vez cuando el niño es inca-

paz de hablar normalmente a los 2 ó 3 años de edad y P2. 
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rece no estar en aptitud_ para aprender las actividades 

comunes que obse:r_va en -el ho9ar como los demás niños .. :. 

( s 3) • 

Dentro de la gama de tipos de retraso m~~~al, incluso 

dentro. ae ·Un ·gr~po--. ª~--- pe,rs~nas ·.de_ - IQ_--.:~-~-~--~-_la_i:.~_---;,_~--~:Y~---~-~~·!1-_
des dife-renc-ias ..¡ contrast~S en ei.·:-funb·i'a·nam·i·e-nto:'.con-- __ : 

auct_ua1' -~n ·'c;Je··neral •· Aiguñ~-s -pers~~·as·:::·r;;·e-~t~i~~~~~~~-:·:~·re·tra·-
· .. ,..-- . ··',·:_·,_·,·.·-·.,.-. -- --

sadas son agradable~ y _amigables -·Y:·_109ra:~:;:u-n;:-~~j~-~~:~.- so

cial bastante satisfactorio. oti·as·: ~0>1o'q·l:¡fri'.<~'~:~~i~·estiir 
ningún tipo de contncto soci~t- ·{nt.er·P.~~~:6,~Ü-1\:_·.-.. 

·.· <:;· :·<·>' 

- .- ---' -, 

Debemos enfatizar que .en todos: lOs_:::tipoS .. -.de, retraso men 
, ~:.;;··· :.'; ·. C·r·: 

tal rcsul tan afectado~, . ~u~q:~e,\" e·n\di'ferer&te·s grados, 
. -;··:o·''r;(.','·::~·;.;';;·;:.~·,·.;<\':: 

las aspectos de la vida·· :i·n·tefé"C'túa1~;-y··::·de.::.1a·:·person8li--
.. , '.· .'· ., ~;<"·:~'ji'::;-;:·, '·.:·."c., ,.;\ ... '.,; : ;·., 

e hipoactivos. Otros mueStrá.rl _'. i:i.ii.:u~~actividad, caracter!_ 
:.-:_,. ·.-·.: _. 

zada por un período de atención mlly ·corto, una miñucio-

sa investigación inquisitiva del ambiente y escasa tal~ 

rancia a la frustración; son destructivos o temeraria--

mente intrépidos. 

Las actividades motoras de estos pacientes con retraso 

mental se caracterizan por un balanceo rítmico, palmo-

teas y movimientos exagerados con frecuencia acompaña--

dos de balidos, gritos y alhar~cas (53). 
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Resulta evidente que las características ~línicas y con

ductuales de los individuos ~on ·aeSa'rr.~110 ret.Brdado no 

pueden _ser ·aaecuad~Ínerit'e---·aes~X:i ta~---. P'b-r_,_ ~rí-;_· .. so-10< piJ.rám~tr~·~ · 
. -. -.-·:_ ·.::·.:. '.-·:·_=>-' ·: .. ::~~ ---~'': :::_-_'··.: .. :· .. ::·-, -: >:.\_':_,;_>·;· ;'._:~:;_,_ -~-,·,.'.:,·_;:{:.·'·:;·:_--;,-.,_:t·:-_:-/.·.-.. '. <-_ ,< 

como el --IQ. ,'Hay _;inU.chos'_-6.t_rOs··>fa'Ctore·s·-: qu·e;-;-dete-rminan el 
¡ •;. '""• ''.>".'-

éxito so~i.~r ~tl'.5f;ñ,°,, ~~/'f1~~,dz,x·~;.~,~;:,~i~~i·~~~~~r ,la --
pauta par·a :su :',édi.icEtcióñ ,-Y.-: ádi.es''tiamien·t_o·:~;0.;:Est()sJ·incluyen 

:":::: -::,-,,_ -.-. :/·: ,-.- '.'-'' /.~::~_::::~~_-;[ .~>:·-~_): ; ~- ~--.- ·.'.\}-::.-::_;'._·.; :::'.}:'.:-: <:?'"{;'.~-_:\)<i:>;: ·'.~.f.'.·-,:::_~.7- -7:7~·- ' .. 
el. recon~cim_iento_·_ae: inva1·1aec_es rnotoras.:.y ::sensitivas e,!_ 

•· •· ;' --~;_· . ·<-ºY~"::·;·. ,J~· .. ---- ·"'-.'·_,~-: 

pec_í f iCa-s·-.-:~,o_~o~,;_ c.e9ue·r:a ,_:··: paiap·~·e'j_í~y-;~~-:~~-~-lplej íá ; __ hemi--

p1·e jía, ---aeSO_rae·~:es·'-:-:~~-tr·á--Pif~ffi1d·á·i·~:~ ,;::.::::;c~;r~-óat:·e-t6si's e -in-

e:~t'~~---::--ri-i t~-~~-~'iones descr!. 
'> .. ·-,_ ·-·~---

tas, qu_e--.:;Ue.de~ ·presen~~~~-~-· ~~:, ~~·;;:~~~-t~·-s · con ET { 5) • 

·'t:_: 
; .·,_·';_: . .--- . '; -~ 

.. 

El profundo deterioro mental''.en:.'n·{ñ.:;~ .que. no hablÍln• ni -
-. ···.' -. .- \ ·;·"'' ;.; 

caminan los primerO's_ ·5_·_._afio8·,·:· . .-~~f1.<fer,on ___ Su p~imer co_nvul_-
.,,~. >~-~-.- -'.;· •. ,~·-.--· 

sión antes "de ···10~ 7.~: rn~-s,~5'/:"ci~--:\~!·~aa-··~:::_'-~-~-.: -~~al' ---5~~:1~-~e . que -

les-iones 5 everás eS-Í:ab~'n\~-p~~S~-~·t'ecS:,:~~al· nitc.imientO .. '. . -, - - . -.---' ~-. . -, ' _., . .. 

Gómez consideia ·que·-_ ~-X-i~"t:~ -,;~~~- bu·~-~-~-·· C~r-rel·~6i6~ -~-Atre 
el desarrollo psicomotor y ··i~ edad de inicio de las con

vulsiones; no es que el inicio temprano sugiera anormal! 

dad mayor en el sistema nervioso central, sino que las -

convulsiones pueden interferir con su organización fun--

cional ( 51 ) • 

La periódica evaluación neuropsiquiátrica revela un gra

dual empeoramiento en las facultades mentales a partir -

de la adolescencia. 
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En algunos pacientes en quienes las convulsiones se ma

nifiestan severamente, se presenta un deterioro gradual 

de las facultad~s ment~les (23). 

' .-· - . -\- . . . . . ·-:-- .. 

La variable p_r_eser:i_Cia y. sev~ridaa· _de re.traso mental pue

de estar en rel.B.'ción a ·~a· -c~n:tiaa·d ·-de -~or1:ez.a cerebral: -
. . ... -:' .: 

que esté! ady~-cen·~-e ,_a· ,las lesiones _cerebrclles·.·· 

cerebros en· lO's c-UEl1C-S ias neoformac~,-ioneS·--c·e·rebra1es. son 

escasas, tienen· ~ufic¡·en~es -área~_:-de:·-~ri'r~-~~-~; ~-~-~~af·.:_.~~ra 
función · __ int~el~~-t~~i'- -~~~~a·i-; .'.-~i:~·n_f-~-~~-:::q:~~-: ·-1~-~ ~:~~~~e~---una 

cia de numerosas lesiones puede. '1lterai la; fo~.;,aciió~ de.· 

la arqÚitectu~a co~tlca). n~-,,~al·h~~~~,~~'t·~~~-d~.~~ ·. produ;-

cir seVera defi·c-ie06.-i~::~ iTierltal ~.;;');''" .-::.-<·: ·--~'.::. .,~;·«::·:~_-_-_,., ~---· 
.. ~\::-::/; : 'i<<<·~'<. 

La mayoría de . los paci~nte~· éo~ ET ~re~~nt'a~~ ·~~ J~~acio-,
nes electroencef alOgrá"f i.ca:s ·.::_~~- E~·ta·~:-: ·a· l·tera,Ci~~~~-:_:.~se.>re1a·-- · 

cionan con la severida·a· _.d~_:_-ré't:i-~~'O·:: ~-~~-f~).:~~·i_!'{~,~~:;:'.~,~~~~t:~~~:~-~-· 

}'. c:'tf l~!i~~!~~.;; • ·•.•· .. · .... 
Los pacientes con discreto retraso mental-_::_y:,\pocas.~:convul . 

. . '.!'' .• ·.·\,·~·;\ 7-\~;.'~::_r.!::.~:·· / •; - -
sienes muestran espigas ondulant'es·.: ien~a~:~ -.- ·. r 

, '._.-.:-e,•' 

cuando el retraso mental es moderado<ia-·:,_-s·evero_ y_·-1a fr~-

cuencia de crisis convulsivas: es. impor·EB.nte,, se enctien-

tran severas anormalidades elect·r~~nce·f~Íográficas, tales 

como lentitud difusa en la actividad basal, descargas len 

tas de espigas onduladas, descargas de espigas focales y 

multifocales y múltiples asimetrías. 
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A pesar de e_ncontrar estos patrones electroencefalográ.f.i 

cos en la generalidad de los pacientes, "?·existe un pa

trón característico para establecer el ~ia9nóstico de ET · 
. ". 

( 23 ) • 

llI PERTENS.ION •. INTRACRANEANA 

La hidrocefalia puede presentarse en forma .'~g~d·¿\/o .·suba-
• . - ' ' ' ' ',-•.', __ 'c'-c ;>;,-,,1_'-:•: 

guda cuando el agujero de Monro es. obstruido; •Esta. grave 

complicaci6n requiere de una rápida in~'e-~-~-~nc-i6·~-. qUirúr

gica de derivación o la extirpación del tUmor. 

Es importante realizar un diagnóstico temprano, ya: que -

esta complicación puede resultar en severa morbilidad y 

mortalidad (54). 
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MllNIFESTl\CIONES OFTl\LMOLOGICl\S EN "ET" 

Los ojos están afectados en 50%,,de. los Casos, siendo la 

anormalidad benigna caracterí~t-iccl':~más- i_mPort~nt~,-: un ---

hamrtoma gigante !-3el disco óptico;:,:' Esta·: ies-i6-~;- _frecu-ent~ 
' .... - -~ ., 

mente tiene . Una apariencia .. ~~itf~·o-~U.~~--r~;(qJ_~:;;;_:~e::. ~·~·-::/~:~~pa~ :·: 
rada con los granos de ta~i~°'~'·'<:FY~r.~f~·.~~Ir~i~~~.~:,rceº.~ª, . 
Estos tumorés pueaen·: protrui·:r:'.~n "--~~-,'.~~~-~-i:~ii~_-__ ;,Y.~.~~~-~~-.:,y;,_.,_c?és. __ ._,"-.: 

- .-... -- ~ :-. _ ..... ,: · :,- - · ~:.-:· . · . .-: _:.-:';_·/, ?,~.-::::-·._-'._: ~At~.~'t~-~ ... ~F;~;~<t{1.:~~~ti}~i~~:r·::\:-~;~;{<,{_~:j\-·-:~~(~; <ic_-. ::~-:-. . -
si ona lmc_n te ·causar.· ·-impo.rtant_es~'-:s íntO~as·t·;y_is ua !es~i_·'{-'.,IJl.áS~'~Cf! :~:,~ 

·-·· .. __ .. - -- .·--- ·- ---·.::,::·'"'.--;<'·--"·-1~-:o:;;--"~·,-h.c:• -,-'"'.'"',t".:t-:--- . _ _, -- ·-· ·· ·, · 

munmente .defectos dei campo. :<5;i/•V·;~i~!\iji~lYii~)~;i{a:))j;i~,i:'t\ ,;: 
Las. -h-emor·ragi_a·5,_.-:_v_í'tre~S\"_q·ue-~ se·~o"ri9inán''tde1:~--t"urri0t\~-dol ·_-- .. 

. _ . .- .:: _: · · __ . , .' --- .. _,. _· .. -, ___ .-. : .:/~·i!::t:~~'/'._\:.-::0:~r;~: '.:.:~~!S~i:::}.D~:~·i,_·i.~·~?;'.~~:_'.:: _-:_:,,:.:-_:: ~ .: _. · 
dis'co también·-.. se '·han-.. re"portado'~-.y_;:, probablement·e_\deri van :e ... ; . < . , ·_.,;;_ -. ··_-:-'· ·-:· :~· ,, .· '--·' .. ·· _·.-:-::; _-J._'·---.~-:~·-.~--''..._·~::,\·.:~:/:,.:,~~<->·· -: . .":.:~-~'..:;:;·:--\,:,.._::·L·-'·.i;'.~-:")J_'.~:-:;:. --_ ... _ ' :-: ... 
d_o vasos anormales.· d~ntr_o:·:de:_·,~1a./:lesion-~':'-,La\afeccion >bil"!!_ · 

teral .. ocurre en más del, 15% ·ae';las·.p~cieiú:eii ;· Histológi.,, ·.·· 

camente- son hamartom.as 'astr·~·Cíti-c::~s·~ _Es~~~·:- t~~~-~-~~:- -~~·- -· 

pueden degenerar y calcificar (SS). 

Un segundo tipo de lesión que puede ser vista en cual-

quier parte de la retina, es un tumor pequeño, pla~o, 

blanco grisáceo. De esta lesión llamada "facoma", que 

significa mancha materna, Van Der Hoeve derivó el térmi

no de 11 facomatosis 11 aplicado a veces a todas las enferm-º. 

dades nourocutáneas (5). 

Este tumor os más común pero menos específico que los hE 

martomas gigantes del disco (55,9). 
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Microscopicamente estos facomas, son hamartomas astrocíti 

cos de la fibra nerviosa. 

Estudios angiográf icos con f luoresceína han demostrado la 

asociación de vasos anormales. 
. .. 

Estas lesiones retinianas .no puedeó a·is·t:tnc;Jui.rse ni ··clíni 
··-, - . 

camente ni por cstt..id_ió:·:_h-ist:Opa·t~1óg:icio·_-:,'d-e_',_\1~-S-_ lesiones: e.n. 
___ ,_.,,. ,. ---.·;--·· ... · .. ___ ., ___ -.'--· '-,' ,., .. -. 

centradas en la Ncurofj.bt'ci;i,atci~ist·(SS);< · :.,' 

Raramente nódu_l_-OS;: bian·co·.:..-EüTI~rí1·1~ntos -_m_u·y_ ~pe_queños -se han 

descrito en eLf~~d,~~:h:.~~~lsfg~atdlog~~ ele e~tas · iesió--

nes es áesco~a6iá.l (sS:>;< •' 
··.._:.·. 

Existen rei;>OrteS ·:ae hamartOmas . .-asti.Ocíti-cOs. de la retina 

que oc~sionan _despren~ill)i~O·to V~tr-eo-y --retinocoroiditis -

necrotizante (56,57). 

se han descrito retinitis pro~iferante atípica, telangiectª 

sias retiñeales y hemorragia .. vítrea (58). 

Es posible la pérdida visual secundaria a un aneurisma g! 

gante (59). 

Finalmente, la presencia de papiledema en un paciente con 

ET, puede inmediatamente alertar al oftalmólogo hacia la 

posibilidad de un tumor cerebral (55). 
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Ml\NIFESTllCIONES RENALES EN "ET" 

Los riñones están afectados en.4oi a 80% de los pacientes 
. . . . : -: ' 

con ET. 

La lesión renal caracterÍstica .is el angiomiolipoma. 

La as0Ci·~_c¡~:n·.r~~:.;::~:¡;~-i'~}~'-i
0

6.l'.{-·p¿~a __ -:r~n-~i con ET se conoce 

desde hzi~-~-:--~ás_':{d-~'(~~'-óoq~~:-~;~~"j:_;'.d-~~:-¿¡-~-: que -Bourneville notó 
,, -····.' .,,,·"e'' 

1 ª ª i e;~ i'~-K#~~-~~--~~;~·-;:f ~,µ~?_ó'~-.¿ ~;:-~ --~~-:- .. -· -· -
'. '}~·:':~- -

La enferme1~1:·;:J:';,~~~t:~lrrente' se· manifiesta de .los 25 

a los 30 años· ~e'::-~d~-d-~_-:·.'~~n(j~-ci-·:.-~x¡-S-ten:-.. r-~port~s-
. - - ·. ,- . . .- ,. de _casos'·--. 

en pacient~s -de menor- ~i:l~-~ .. ~:--_--ff~ri~l~e~,_ reP~i_t·a~:::-~ri- -riiñCJi-de · 1 O 

años con angiomiolipo.mas bilat~;-a-·1e·s. _·:A~:d·~~Son Y Tannen -

describen un caso en una mujer de ·19 .años. Moolten repor

ta un caso de 15 años. Scott. describe un caso en un pacien 

te de 12 aftas de edad (61). 

Teoricamente, los angiomiolipomas derivan de células em-

brionarias en los rifiones y se hallan compuestos por mús

culo liso, tejido graso y componentes vasculares (60,61). 

Una importante controversia es si estos tumores están pr~ 

scntes congénitamente y simplemente crecen con el tiempo, 

o si nuevas lesiones aparecen 11 de novo" en un parénquima 

renal normal (7). 
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Los angiomiolipoma·s tienden a ser múltiples, bilaterales -· 

y raramente 

to benigno¡ 

slntOmátÍ.c~·s. Generalmente tien.~n un crecimÍ:en 
s·in. e·~b.ar~~ ," ·~·resent~n sintomatolog'~·a .'6~a.ndo 

· .. -. _. ;- <~ ·- . ·.:. . . . . ' - . .. ._ ' 
aumentan de:. tamañ-ó_~--},._'producen desplazamiento:-de·:tejidó,, 

normal-, cú~'.nd'o::,·:ac·~-~~-~- .h~m~rragia o necrosis ( 6_1) -· 
' - ·.- > . ·.:.-, :-

El cuadro· clíOiC·o· ·:·s·e _caracteriza por dolOr en:.-e:l'_~- fliiriCO~ · 

flanco.-.: . ·> ~ -

El angiOini'ot_iPó-ma :·renal- es la ·causa-. prin~ipat:· ae:~~h-~m·~~r~-
··. -- :-_-_,-,>. ., - ._ .. 

gia reti:ope·~·it.'anea~ __ espOi:i~án~a. 
una disminución ·en _la ·función ,Í"enal ;_'·.a·s·ó:~:t~:a_·~->cci'n ·-:~grai:id!!. 

- ,. -' , .,- ,··: ;"-''.·', .'. :- • }'.:•.',,;¡-l-~"-,'c\,º,' .' ., __ . 

::::::rd:~ :::::n:e:f:::i:¡~f¡~t~tf~~~~;f}~~~n:1·~~:::d:r~ 
ni ca, siendo ésto causa" iri\P~~:i~-~·t-~j.:~·e·~~ ~c;-~·bi1id.ad. 

La incidencia exacta de las compii.caci_ones en los angio-

miolipomas es desconocida·. 

La historia natural de estos tumores renales en la ET es 

incierta. 

El potencial maligno de los angiomiolipomas se desconoce. 

Algunos autores creen que las células semejantes a múscu

lo liso o tejido adiposo, pueden mostrar suficiente pleo

morfismo para justificar un diagnóstico de leiomiosarcoma 

o liposarcoma (63), 



48 

El diagnóstico de angiomioliporna puede establecerse por -

medio de radiografías ordinarias, tomografía axial _compu

tarizada ·Y,. angio9raf íá-=· renai'. 

La 

--->·:·--

consid~~a:C:{~~-;:a·i;~·g:~-6~-,~i~~--. ·ai·-f·c~-~-n,bi'~--1- más importante -.,. -,.' - .. '' : , .. 
el ·b_ar~_i:~·:8_~:~--~~~·):.:~~~:i:J_i:~--_s·-'.;:~·re·~-~.i'-'es··~ ----~1- -c~·á·1 -~~rá. tra~ado es 

post~ria~m-~·ri·t~~~i b:~~:~;:::·,~--b·r~ :':~~li.-ifestáCión ·ae la ·al teraciñ r~ 
:;·, ;.,.;:';'"' :.·;;,·:-.. <,-J-: ... ."-, 

nal en ET· 

Una ma~-ifestcl6'i_6~~; J:.\;-"~ai:. ~u~ ·,_se presenta con menor frecucn 

cia que ras a~~-i~~-i·~;ri·P~m~~, es 1a entcrmcaaa quística rg_ 

nal. 

La eti-ología ··ae -:ia-· f·Q·f:~á;C.ióri quística en ET es incierta. 

sin embargo, Bernsteifi ··:Y'.'.Gardner han notado que la forma

ci6n de quistes puede resultar de hiperplasia de las cél~ 

las tubulares renales, la cual puede formar masas que ob~ 

truyen la luz de los túbulos y resultar en la formación -

de los quistes. 

Los quistes en ET generalmente no causan dafio renal impoE 

tante. Sin embargo, como notaron Elkin y Bernstein, la sg 

vera afección puede llevar a falla renal e hipertensión. 

La disminución de la función renal es el resultado del 

reemplazo y de la compresión del parénquima normal por las 

formaciones quísticas (62). 
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En una revisión de la literatura de enfermedad quíst.iCa: 

renal en ET, 50% de los niños se· pr·e·Sent~,:Con·. in~~i.~1m.en.te 
con cambios 

sando la muerte. en. d~~init~m~rbs de ;la f~~ilia y requirié,!! 
. f' 

do terapia dé reemi:>l~zC:, .actlv~' e'n···una. tercer persona. 

En 1982 Okada y col. reportan un caso con uremia y en la 

revisión de la literatura se encuentran solo 8 casos de -

uremia (19). 

La enfermedad renal quística puede acompañarse de angio-

miolipomas. Según Wenzl y col. la combinación de riñones 

quísticos y angiomiolipomas es virtualmente patognomónica 

de ET (62). 

Es más probable que se presente uremia cuando los angio--

miolipomas se acompañan de enfermedad quística, que cuan-

do se presentan solos (19). 
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Cuando los angiomiolipomas no coexisten con las lesiones 

quísticas de la ET, es dificil distinguir esta enfermedad 

de la enfermedad poliquística del adulto. En estas·· casos 

la etiología· de la enfermedad quísticci solo puede·_-~-e'~---.-e~--
clnrecida por exámen patológico. los qu.:Í.st8s .· d-e_:::E~::/t:i~-~'~n ·::· 

-.,.~_:.:·C_,: • . -, ' . -•;· . .;·,_. 

un epitClio· eosinofílico hiperplásico que se :p~:~~-~~-Si(,·en 

la luz del quiste. Esto no es visto en t"a' e~:f-~-~medaa\pO'i1· 
·: -: -.--·.:~;-"·!;~--,_-___ •>,_ ----.. -

quística del adulto. 
----.··.';_!.-··'.··· 

Mitni-ck at!s~rib~ 3 miembros de una famili_-~---::-~on:_.~c~~-¡f~sta
ciones de insuficiencia renal debid_o a enf~r,mecJa~ · quís_ti

cn renal extensa. Se pensaba que tenían enf_ermedad poli-

quística renal de tipo adulto, hasta que-se ericontrnron -

pequcfios angiomiolipomas entre las forrna.CiOnes quísticas. 

Generalmente es conocido que la enfermedad quística del -

rifión puede ser la primera manifestación de ET. 

Si un niño se presenta con enfermedad renal que se parece 

a la enfermedad poliquística del adulto, debe evaluarse -

la posibilidad de ET (62). 
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Otro tipo de lesiones renales se ha descrito. El descubr! 

miento de un tumor rerial n~ :rnaica .. aut.omáticamente ·angfo

miolipoma. Hadj.u· .y,°' Feote :~.~P~i;tara~·--.-~3 _, pac·i_eOtes ·e~~ ~T-----
ª sociadOs·.:.·a· --~ri·ó~-~-i~-~~-~,~en~ les·='-. _,:,4·:·, __ t-e~;-Ía~.--~a-rc-in6~a -::: ~-e ___ có- -
lulas re.nil·i~-~--~- ,.·~~'.-~on :··~-~~~(>-~~- cortiéal·:~-,~Eú-li_gf¡'é,-- y anglomio-

.~-:;':. - ·-:" ·:-: - _-:., .... 
lipomas· .. C7J. .,.. 

:-'. >'-- - . _·._., _: ... -

El carclno;.a,cle ~élulas ~~~ales se_ há: reporfad~ . solo o en 

asociaci6n ~dri ·~nglomiill.l¡;c:i;.as( 60 > > Eiri 9 5%. de ···lils casos 
. . .. - ~-- _-' ~ .;:··. ~-"-: , .,,-. -->º··-_, .,,..- r--'.-- --" --" -- -- __ .,. -"•'-'" -= __ , ;,--'=·- ,_ .. ;__:. -=·~ ,..-:·~:-.-:·'·= _-. -. . -·. >; -- -- . . . -

es unil_at-erai::--~ _EX-iSten~-C:iC>s·-~ i:-epor:te·s-· de:.-c·a·rc-inOma- -:-.renal- b!,-
·:--•. ,_ - . ' ,,- .~-.-,---- ,e-• ·- -' 

fía excret2,ra .urí.iC'am~·~t~-~--'j R8cii'09~cl-f.Íá·s·: ·o·r-dinarias ·, cortes 
. . . ,-' ,' -.-.-

tomográficos pu,eden sÚgeÍ:ir/~ngiomioHpoma por la densidad 

grasa, pero ésto no es "c:li.agnóstico. Los dos tumores mues

tran muchos hallazgos ·angi_ográficos renales en común, los 

cuales se describen posteriormente. 

La presencia de calcificación en una masa renal es alta-

mente sospechosa de carcinoma, especialmente las calcifi

caciones centrales, moteadas o circulares. La calcifica--

ción en angiomiolipomas es rara, aunque se ha reportado 

una incidencia de 6% en una serie de estudio (7). 
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Una correcta diferenciación preoperatoria entre angiomio-
.. .- . . 

lipoma y carcinoma renal ·es :a1:f_í~,1.1·, co!'l'0.;,·10·,--a~mu~·st·ra·· e.l 

caso presentado p·ar .-.-si:-ini vas:·; ':.;:e=~\:_;ei)(cuál/a\··p:esa.r(ae .. --a~te-
. . '~, '._: _- '. ~ ·-_: ~;=_~_;,_:_:·:·t:_:~i{\:: ,J.:<:~:_:;~~-":·;::'.i,;S :~~¡;¡}~:r:::~:~\,_c:,;:,:~L'_~~/:.:: -, .'. '.: _- ;_ : : .. _ --

r i og r a fía renal y. ,_t.óm~9riif íit';:;.;:e1·,;;a1a:·9-nOstic~·::_·se: .. :-réalizc;?- :.. ·, -
_,·· : ·:_,-~ '.:., :~;_,,::/: -:-,-0;-x:;~;:~~:~::.-\:j_:yk<:tiJ;-:;,,:~(F;~}(;C·;::~\~~-K_~'.;·:,~~\i).f:Y>'-·: :-_(.:;. -._, ' 

por pá.tología·, _qüie~es\.:;-:eportaron;'.~~~ocit.oma_:-~renal'·: (63 r~ 

· .. · .. · .... ·: :. ', , .. ·:;:'.~~?f:i.1i~:~~~~f ;f~(~\J~~~~fr?'~~\\XJ;~· · .. ·.· .•. • 
En pacientes· con .e ET ;·:i:arigiOmi·lipomcis f\;_:n·ep[Jla.si'a·:::-reilal·, y: en. 

. ·_ . _ . :_ :-~; \ -,,._>T::_;:. -~,·~\.: \?:~:'.~ ~·~ :~;'.~.-;:ogf/tj:_:J_:-, :\;;~::~y:-:_f_L>:~\1I?{~}~)~:::~(:.~/;}:~_~~;_:~:l::".::/ ;:\-_-,: .. :.; '·_: 
f ermedad .. _quísticá ~·. p_úéd~il~i-eStar.?;·piEiSe'ntes'.~-.e·n ~.el'_(:'riiismo·_. riñón. 

- -.- · -: ~ - . --:- .. ,:_:·_:_.:·:,.·: .. ~~:::':.:·-;~ :.::_ .. '.::~~~-.'~ .:',~;··:_:-_",<".,~~·.:~;,:.--~--;~}.::;{-~ ~- '_i;,1~~-'.~J~~f·;:-ir/,~~,~ ·:.-... ~:=:-;:~. -:~;, ;(.:-~_'. · _ . 
Por lo ·tant·o··- -~ e1~:-~ai8ijOOStlc_O·_-ae'·.'ü.ria·1.-1e·siOrr~_no\;'inValida ·1a 

posibilida·d d.e ·dJ~ o;t~~;~{~'~ ~: ~'atdf§~f~';;;.;~i~,t,;;..••( 60). 
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MANIFESTACIONES CARDIOLOGICAS EN "ET" 

' .· .. _ 

Los tumores c~-~~i'1~6os._en i:nf·~·-n-~-~-~--.: y-: niñas son ·poco frecuen. 
. . ;~·-;'.\: ~.:":) ,>~-\_'.;{::#'~-:· ,/;.,~j;_/~:;:i)'::~;:,~-·:::;.--<--)'::.¿/ · -~~)-,. --- -e~·:·-- \:~- .:-.-- : . :: -

tes. Son gener_almentei.:-rabd_omiomas_xy.;_30 a·.-·.soi:·muestran' ca-

r a cte r í s ~l~:,;,'~'i,;~i~~;~~;1j~r1iti~~f ~,t· ;f (!'.'·1·~,·f ,~;';~ ,, i,:/•_2:····r~······ '• . . 
La al t_a. f re_cu~r:i.éia·~-d~ ~.':~~_bc;loniioma sJL_ca rd1·~q_os'~i.f ue_.r: P~.imera-

. -'. ·. · > ·;_; } :_ ·:_\J/'\~;_f;<t1~ tf ;~¡~~:;~~éJ;~ifjt~lj!J.i¿~!('.\t}:U~;\,-;.~::~_j;'.f;:fr\~:&\~_;/~ -;1:: ;,;7_::¡;-;\ ~- ->.:_;_~· --' -.''. ·: :.; -. -
mente sugerida.!' porc;Steinbi'ss,';!;Con'f irmada;; des pues, por •.ero;_ 

. , :. ~ --_;:·_-,::.7} ;~:'; ;:f(:!!sf3~Zflt;;~:~~~'.>;:::.1:'.'.l.;:f:;;~::)~~,*;:::Y :: ;;;;,,!_;,;~'::::c_~:.;~::.-~:-~-2~J~:-{1:-~:; ~--:k;:_z:,~:_::;.> .. ,'_:· ;_:_ · ,-_; -_ -.. . · 
me •. La pó.sibiTidad!.dé"•qüe~~lós.;:tumores·;c'ardiácos• puedan . i!l, 

ter~ -e r i:~--~}C:·~·x:~_;;·ii·:~~~Jrg~~t~J-~~;~:~S~:-;~~~:-f i~t"~~~.'.:L~~~'.~;~~{~:~,~- '~~, i~~-r ~~e!! 
te por. w~~~a~:ii\~~;;~;i:/;'¡··;·.·;?','.'f,',C/·); '/· .· 

·< i:f_/'" ': ->;~,·-. : ;'-·:- "~ ., 
.. ; --.::·::: ;_ . .«,<· ·,:~:-~-.: .. --::(_.'~~-}-','-';: )':·;· '.----·. .. 

Los rabdomi-(,'~~-~-,-"dC-i;'.·c~·ra·~ón-·"g~·¡,-ei;'~·-1~~-nte ap_~recen ·en la -

infan·cia, llevariaO ª" i-a ·_muerf~---~d_Eú,t~--~'.· d_e-i ·primer año de 

vida. 

Los síntomas son producid.Os-Yp·~-r· ~ia::.--~_b~trucc:Í.ón _intralumi.:. 

nal por el tumor que pr.c:)~·ruyei.::.-'en ~-·1a:~-- p~r-edes ,_ o.bstr_ucción 

de los orificios valvulares, ~i~:~~~~~-6:~ ';-~{~,~-ár.di~a. y alt!! 

raciones en el ritmo (20). 
' . ¡ 

Se reportan taquicardia, extrasíst:oles ventriculare~, de-

fectos de conducción intraventricular y preexitación v_en-. 

tricular. Rabdomioma septal ventricular puede también es

tar asociado con bloqueo completo en neonatos (11). 

Jayakar reporta dos nifios con taquicardia supraventricu--

1ar causada por el síndrome de Wolff-Parkinson-White (14). 

Gresser reporta un paciente en el que la bradiarritmia f~ 

tal llevó a la detección de un tumor intracardiaco (65). 

Gibbs encontró masas intramiocárdicas en 64% de sus pacien 

tes. 
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Los tumores son más detectables éuando las manifestacio--

nes son pronunciadas; ( 1. 1). 

Los pacientes _c~·n·-.r~·baoiniom~~--- P~e-den ser ._asinto.rnáticos y 

el tumor :·d-~e~-~ .• 
5

:' .. ~·9d-ní:o0 .• 

9

jyfü' .. hs·!.;'~n}t}o'm~ga:~os:. de ~u tapsia; Por ~o . tanto; 
la falta ... ... -~,~-i-d\i'"C,~-~-~~~:~~,,fe~'\·~Ó ·exCiuYen 

la posibilidad a{ tumoi· car~iaC:o en. :~ifi~~ e~~.¡~ ( ic)). 
:::,: ·,-i-. -·~-
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MANIFESTACIONES PULMONARES EN "ET" 

La· afección pulmon·ar ·en ET es ·muy rara. La incidencia se 

cree que es: m8~~·~ .··~e ·.·:1°%. Eri Úna-· serie· grand~ -r~V·-~S:~:~~·: en 

la ClínicaMayo,,del~O ·pacientes soló:2itenÍa~./rii~nifes-

::o:::::, :::·::::::. , ''."""''~ii·~~i{~íil~~~r:· 
p~iii~i.p~,~-:~·:-_ Fi:'ecuentemen t_e ~.ocurren·~: sinton\Els_~~de''/,pneumotorax · 

-· ;·' -- .... :·";. '.~'.:::'~:_::¡;:~f~.~~-;f.~~y;;;;:it~~~X~~~f~~~ft-.~k~~~"iT?t:'.~'-\:-/ -, -·
es pon tá_neCf ·o cor· Pu1m6n~'i~'-_. y·~·:tos;;:c·~ó_1fi'c~'ri~~:{;he~O~Ptisis ~ 

. . .•..... :. ••<'.· ~~'~l~~tf~Ji~~f ~ti~~ti~~~~·it;• 
Las manifestaciones - pulmonares~-.apa·r"ecien;': mas;!;tarae·::-que --~las 

~ '·--:;··. :; ,.-_._ ·- ·':i~J-!ú.'r"~';'~ ;7: ._· 
- . ::·-;;_:> cutáneas y neurol6gicas (13) •· , . . . ·,'. 

El promedio de edad en la cual los. ;;ín.t.ónías pulmonares 
. . 

se aesarrollan es de 34 años.· No se reporta antes de los 

20 afias. 

El 84% de los casos con afección pulmonar son mujeres. 

Cuando se presenta, la enfermedad pulmonar generalmente 

domina el cuadro clínico y en 86% de los casos causa la , 
muerte, ya sea por cor pulmonale o por pneumotorax. La in 
fección agregada se presenta solo como una complicación -

tardía. 

El promedio de sobrevida, una vez manifestándose los sín

tomas pulmonares, es de 5 años (13). 
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MANIFESTACIONES ORALES. EN "ET" 

En la cavidad ~r·a1-:· ... ·pu~d~~n .<p·r~.'sentarse doS ·tipos de ·lesio

nes: fibroma~ -:.·9-¡;:~1~;i-~:~~i'!;~:/:;~:~j"~-:-;f~~~~ecen·- como neoformaciones 
_' __ --_:-,!_:_ :,:-:.-::·ti:_::-;<~;_-,/:_~-~~~,;:.':·:::F·_:_--->~ -.. · -·_ : ; -- . ___ : 

eritemritosas·r .. ,de;,·consiStencia>firme 1: mi.den de 1 a 3 mm. 
- .- ' _:_':';,:-_.·~,.-:,::_}-~:'.}'.~?~:}~;:<\ ,:::.::. ~:: ~~f--f. ': -:>-__ , -.- ' 

Pueden. s~~~'._:~}:_~,~~)~~~~051§~~.f~:~-~~~:i:~:~-:~/r:_,. 
Cuarido -·estosJ'c-fibrom·as<SB;~·agrU.pan, ·dán a· las encías un as-

pecto ~~;~~{~~i~~~t!(®1~¡~~~ . . 
Los fib·rri~a'S_;·~'.~,,~9¡·:~á1·e~:_·:·.~-~--- desarrollan durante la puber-

tad y ~Üm-¿nt~--~-::-:e~; .n_ú~ero y tamaOo con la edad ( 3). 

La frecuencia de estos fibromas es baja, aunque se desco

noce con exactitud. 

se han observado defectos en el esmalte de pacientes con 

ET. Se trata de hipoplasias que se manifiestan en forma -

de hoyuelos a1stribuídos al azar, tanto en dientes deci-

auales como en permanentes. 

La frecuencia es de 1 ó 2 hoyuelos por diente en. los deci 

duales y 5 a 10 hoyuelos en los dientes permanentes (66). 
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OTRAS MANIFESTACIONES. SISTEMICAS DE "ET" 

Los hues_o.s, part·icll·l·~-~mé·~~~ '._:l.~~ ~;;~e_· ~a~~s :·Y pies, _·-pueden 

mostrar la _-preSen-c;i·~:-!:·d~-~·-ps·~·t¡c);:j-q\'.li~--tÉis--'·y .. e'ngraSamientos pe 

riostico·s. ----~~:,-.-a f ~~~a~j'g;~~,~-~:~·im·e-~t~: f~-~'.~::::_f t;t.lang~S ¡-: me tacar= 

~' ·:'c::¡~~~iii~ti~,!~;¿, e ... 
Otras· . hallazgos\;•comunes·;·'-'···aunCjue:-;·menc:fS~'.~ recciilocidos, :·fnClU~ 

. . -~: , : ____ <-:.:-~;~-;-::::_;/(1¿;1~1~~~1{;'~-·t~~::;±: r:-~~:?f::'; r~:t/:.~r;~:-~'>·t'.:::::.J.' ~'_:~:: :-:r:}:'s_·,, ·,-:;· ~'.:- -- -~. ->:- __ ,_ '.;~ __ ,_, --: _ ~ 
yen ·hamar.tomas.\ .. en~.,h19ado·/~::_-bazo¡:i.1;tiroi_des-;::~avaros testicu 

. -/-<~- · ... ::;'_:é,::-~~i~?:~¡>tr~:~~ji:i~~it .. ~:~1;~z.~~;f:l;dz;~~i~~i~\~~s~~·:;1;;.:,:~;:.:'..·::~-::,_'y.-:./.<?·'.·:_:· . .-.:~<~· .-_;-:·.·: · __ - .. -
los, . glándulas~'supra:rrenales':y• tubo aigesdvo ( s; 9, 6 7 > • 

. . '~··'>m~:~~~:ii1W~~y?&J~,·~~i·"1·~<~::,.d::· ~· .. •. ·.· .·• ·. · · 
Existe, el .reporte·:de\un;;cas.o',de •gigantismo 'i.ocaÚz~do pri 

·' ,·,:·' 'º• ,_T''" 

maria en un paÓÍ.ent.; .con ET ( 6 7 l • 

Wei describe una mujer con datos de hiperparatiroidismo -

primario y ET (68). 

Estos dos últimos casos citados pueden ser solo una aso-

ciación de dos entidades bien definidas. No deben canside . -
rarse como una misma enfermedad. 
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ESCLEROSIS TUBEROSA EN EL EMBARAZO 
. . . 

. . . . . .. . . . .. ·-

Reportes encontr.a·dOS ··e·~·:.~ i~-~::·iit-~r'~tu·i~' ~-ú~-ier~-n. que e1 c~r . . .. . .. -
so de-1 em_bara zo_ -'.-~~~: -_~.i'ri_~.-. mu_j·.·~~·:::.:-·6·6'~-:-;:-~~ ,.·Pu~~e-_:·se~ ~ra~qui lo. 

, __ ' ,·.·, ': -- •• '; ' • ·' - ' -- • :, :: : .. ~'-'.-~-. ' : :,- __ --, ,?·. ' -· ' 

Reece -Y._ coi·_-' ::r_~_PO'r·tari· ."e·r:·Cur--S~ :·a·e··-~tcÍ-->9estaéión._ y_.s·ugieren 
:-·---·-,.~;--··--_,, .... ·.; '.,. ,., .. ,_.,_ ·-··. 

que 1a paciéO~e,~:.:P:~-~-de:- ·te-nér \1i1 '-~mb~-~-~z·a, ~-i~ c~ffip11~-a~io--
·. ..1 ' ..... - .. --_ - - • -. . • ._. - . 

nes y sin e riesgOs-;--_P~~a la·-_madre. Sin embargo,·· Rattan .y· 

Knuppei·-,·f·~-~~:rt~;~·-:a~~s .. :c~SOs·- y su· expel-iencia indicá que ia 

paciente puede.: tener un riesgo incrementado para las com

pl~~a-c·~~r:i·e~-~--~º-' obstétricas durante el embarazo. 

Warknay· p~stula ·_que tumores en los rifiones son 'encentra-

dos en 80%.de las pacientes con ET. Las complicaciones 

son más probables durante la gestación, ya que se presen

ta un incremento del· volúmen sanguíneo y un· aumento en _la 

perfusión renal-. Los-··angiorriiolipomas pueden causar dafio -

renal lentamente progresivo, llevando a .hiperte.1sión- y f!!, 

lla renal crónica. 

Las pacientes embarazadas deben ser cuidadosamente obser

vadas para signos y síntomas que _sugieran. hemorragia in--
. - . o -, 

traabdominal. La función renal debe monit~Í:-izarSe -~anti-~· 
. . ·. 

nuamente para detectar cualquier falla iena1--::·pro~r·e-~iva· y 

deben realizarse sonogramas renales en_ serie.· 

Ya que la mayoría de estas mujeres presentan·convulsiones 

y toman medicamentos para prevenirlas, es muy probable -

que el embarazo exponga al feto a un adicional riesgo de 

efecto teratógeno por los medicamentos (36). 
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PATOLOGIA DE LA PIEL EN "ET" 

El estudio por, micro.scopía electrónica de la ul traestruc

tura y la· actividaa·.>ae ia :tirOsinasa de ·1as mclanocitos -

por la reacción"-:--·~-6 ·,:dih.i.droxi(COi la lanina (DOPA) en manchas 

hipopigrilent'adas·_·¡'·'ffi'U'é~-t-ra:·--:Uncl, densidad de población de me-

1ano~itos·_·:-0Íi~~~~-1-~_:;~·pq·~c;;:--la ---activ i.dad de la tirosinasa ·está 

dis~in~:Í~-~--~·-.:;~;i~--~~-{~_~A~~::_:~~n: ·_u_na: -Supresión de la mei'anizac"ión. · 

u1traest·ru·c~u·ra-1:~en·t·e.'·nci--:·-~ú~- ··en~uentra daño celular ( 27). 
' , '/'"' ·:-:·<; ,. ~~- :..:· ; 

/\ntii:JuameOt·e·· --~os_;:-~:~g:rof·1~rom·a_s criO.trofácialcs eran· .er·rane·~

mcnte. ll~m~ab~:--ad·~:rio~~--~::·.seb·á-~e-oS ~ sin embargo, las glán-di.l 

l~s sebáce·~-s-" sOrl>:-geri~ra1~ent
0

e atróficas, presentá-na~·se -·c2 -. 

mo hitllazgÓ priri-cir;)al, fibrosis y dilatación de alcjunoS :.:. 
. - - ' ' ' . ' . 

vasos· capilareS .· -EÓ algurlas lesiones la f ibrosis "_t:iene _.u·n 
. . 

aspecto _-"gl_ial 11 debido al gran tamaíio y a la far·ma est-re-: 

llada de los fibroblastos. Ocasionalmente se encuentran -

células gigantes ·multinucleadas. En algunos -casCJi:;- se_· o_b-

serva proliferación vascular y· p~_oliferac~ón ·peri vascular 

de fibroblastos además de las dila-tacion-es vasculares. 

En las lesiones antiguSs· -puede- .ha"ber,_- prolifer~ción perifQ 

licular de colágena, llev_a~do a· .·1a· .-Comp~esión y atrofia -

de folículos pilosos P?~- -~~p~_s· -~~nc~-~·tricas de colágena. 

El tejido elástico está ·ausente en los angiofibromas (46, 

39,38). 
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En la "piel de Zapa" se encuentran dos t.ipos diferen:tes. -

de cambios en la colágena. En la' vari'e·d.~d. más·'.6o~ún, una 

masa esclerótica, densa, de anch0~.:.:~.1{~,~~~:~:c01~~eóos.-;-:_.'_-~~-,-,.o_!! 
. . ~.- - ;'!' . ,",,-' -

servan en la dermis profilrl~a :·se·m·e'j·a:-ndo·_:)_ia·'(~'p~·~-i-~ncia ·,de 
.' .. -· . " "·:~---" ... ; -. --- · .. ·-, 

mor fea• . ·····.• • •• ! \ {·j,;';~@!{1~t:t1~!••;<i~C[.2;,c:<:, .< . 
En el otro tipo se observa'ri,'haceS":.ae_-'.-~ci"Oláge·na·.Xae~_:_aparien-

. _ -- -_ ::· .... _~:<::·-<,ge; :;;fl\~",;,~:s-:.·(~Y~t<{f::~?~j-;>t~1:;.:a~;~i.«:f:jf;r;.t~;g .... :;2·::-:':; · 'i:::' :_ · 
cia normal, con· .un patión ientrela'zadO'~'¡~-tcint'o~:Oque;~·a.19unos -._. 

. . _,-:·· -.'.: >_: ·: /;_: _.j·;~:_;_~(~i~::~:t;f:~~,~~'lt}~.i~~~~~~~!~~±·~i1;.'.·~~~ ~~'.·~ (;:~/::-~~:- ·:. ': ): .'~ ··--< :: ' . . 
haces se cortan en sentido'-·--trans_versal\{~y~c~,t;r~s;1'en~--s~ntido. 

---_:_;-- · º'.-~-~-(-__"J.~~t', ~~:::~s~d~t1:~~~t~1~is;·:.r;~iY:~\~;~:~};~/(~.:_; ~; -~_. ;;.:-., .. :-_ , __ 
longitudinal.' El.· tejid6' :elastico:.~·ens_algunos~casost-muestra 

· --.- _-_ ::.:,:·:~·-:,~ :'':_:::;-.; :i·~;;~:;~;J:~I~:-~¿/y.:·~~Yi~;~·~~~Z&~t;~'.(¡~:~1:r;:;q.}j_~::::~-·.:-~: -
fragmentación." Generalmente- .:se:::encuentra'.s. reducido-'.en. can-

'"°' .... ., · ~it~lilillil~~~n~ 
Los fibromas ungueale!s · múestrari\.¡fibrosis ,:1 gener8.lmente sin 

· .. \~-.:-:~~i(~~,'.:.{~;:í~-1'.t~''.:f-~-~1'l~.~::~_;,:t-.. :~,'::.?'.:-':/;- ~ -~>::'.'::,: _· ~: .- ;; \·;.;_.-... _,,: . _. . ' .. 
dilatación capilar, aunque.::. ó·caáionalmente. pueden , llegar a 

¡_. ,_ ""-· -·· ' 

presentarla. Las área-~---~~ ... ~-'i"l;f¡j~;f'_~·-.-.::·~,~~-d~'~::. ~~-~:~; __ ·¿e~~ ::~-p~--
riencia "glial 11 producida por· ia: p:r:'e-Seíicia_ d~:'_-fibroblas.tos 

grandes y de forma estrellada (46). 

En los nódulos subcutáneos se reporta prolif eració~ de tg_ 

jido colágeno homogéneo encapsulado por tejido conectivo 

fino. Otros nódulos han sido histológicamente diagnostic~ 

dos como liposarcoma, fibromatosis juvenil y fibroma cal-

cificado. 

No existe una descripción histológica detellada de los n2 

au1os subcutáneos en la lit~ratura (28). 
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PATOLOGIA DEL srsi'EMA NERVIOSO CENTRAL EN "ET" 

En el Sistema Nervioso Central los hamartomas generalmen

te se presentan como nódulos en los ganglios basales peri 

ventriculares y en la materia gris cortical. 

Las lesiones cerebrales frecuentemente.se calcifi~an, ·es

pecialmente en la regió~ periventricular. La.·incidencia 

de calcificaciones intracraneales aumenta :~On'_:.i.i · .. :e·d~:d:'. ( 2·4) . 
--.-

: -·: . ' 

Los tumores localizados en la~.m~icri~ gris 6~~~ic~l-r~~i-· 

hieran el nombre de tubé_rc~-los -~or·---~ou-rn·e-~i1i¿-~---_-.Se ~~:Cu .. eii. 
. . . .. -

trnn formados por dos .. poblü.ciOneS ·célula res- _'predoffiinante

mentc: astroglia. y_· pequeñas _neuronas multipolares. Ambos 

tipos celulares 'tienden a formar agregados dentro de los 

tubérculos. La~ neuronas estrelladas presentan dendritas 

arrosariadas o varicosas, con pocas dendritas en forma de 

espina. 

Los hallazgos sugieren que las neuronas de los tubérculos 

son un tipo celular primitivo aberrante, que falla al ex

presar el tipo celular piramidal y la morfología dendríti 

ca que es característica de la corteza humana normal. 

La corteza situada entre los tubérculos presenta básicamen 

te morfología dendrítica normal. Sin embargo, existen múl 

tiples estudios que reportan una disminución en fa longi

tud ae las dendritas de neuronas piramidales, como las o~ 

servadas en otras enfermedades con retraso mental. 
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Debido a que neuronas y glía no están uniformemente dis--

tribuidas en los tubérculos sino que tienden a agruparse 

en masa, hay discrepancias en los reportes de microscopía 

electrónica. Dependiendo del área examinada, se puede ver 

glía solamente o neuronas predominantemente. 

La degeneración neuronal progresiva y gliosis ocurre en 

las lesiones conforme envejecen (50). 

Las lesiones ventriculares comprenden pequeños nódulos 

subependimarios y grandes gliomas. Los gliomas se locali 

zan en la región cpcndimal, en la cabeza de los núcléos -

caudados, cerca del agujero de Monro. Debido a su· locali

zación producen hidroc~falia obstructiva aguda a· sub~guda 

(24,54,17). 

Histológicamente, los gliomas corresponde'n -~ ·a·sti:'oci~omas 

de células gigantes. SOn·. circunscr~tos .Y- con'.P~~~~~-~~_ide-~
cia de crecimiento mS.i"igno. Se presentan, en.· 3· .. '·~=· .·14% ·en. ET. 

·_:"'.--
.·-·.-o>· '-:,· (24,54). 

'·':·:;;: 

. "·;-·;. ····<·.. . \ 
Los pequeños gli~ma.s· S~bépend.irriarioS';;p~~~enta~~';ún .. le'nto 

•. ·- - . "·: _.,,,,:·-">:-'-·-_ .. :•- -- "· 

.. ··.· 

creci~iento. No_' presentclri .. 8i't·o·_.-g·radc;/d.e·~:i:n:Vii·S1 \/iaad. coro-
- - . ' . - -- -- ' .. _._ ,;.' : -·"·,,;-''-';-.,-;:.,-... ·;o;-·;~.:'""'·" .. ,. - '' . - . 

puest.os ·por: fo.rmas 'Ce1-Ü1¡,¡'rés·;:·.·a08rrriai'CiS:·{i>t(a~·t·o·· neuronas c2 
·. . -. .. 'i ;.- ... ~.; ·,;·;:_ ·_:._·::. :_' '::~·¡.8;~ _1~~~~;;;~:\1\~~~~f~~;j~:;~j'.:;/ .·.;_~:'' ., --:-. ·. 

mo astroci tos eñ"- ·a.sociación·::·con :.glio'Sis:i~(-24 )-.·· 

. ···.··••· L .•. ;;::>~/,.;,¡;~:'1'.~:~¡;tf ~ti~r tµ:.i)c.;· ··· 
Las lesiones corticales·-.·,y.J,ventriculares-:·-se consideran por 

- -.,, .. _-''·'--'~->·:;"--:.'º'·_': .• ·y){'!'-º';:;' <.,f>."--!'i~ -:: . 
diferir solo en- su'·.-·1ó"c::Eiit·Za'ái·CS·n;>{:,.-~i8n.d6· ·~1- resultado de 

' . "' . . '' ¡ :..· ~:.: - ' 

embriogénicas ( 17 ) • 
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Existe relación entre la cantidad de lesiones cerebrales 

y el grado de deficiencia mental (50_). 

No existe relación entre la anormalidad anatómica y los -

datos electroencefalográficoS (23}. 



64 

PATOLOGIA RENAL EN "ET" 

Las lesiones. renales· frecuentemente son hallazgos de autoE 

sías. La biopsia renal debe Omitirse a causa del riesgo de 

serias hemorragias (61,19). 

Los angiomi'~tiPo~~s_ p~esentes en ai9unos pacientes con ET 

son estructuras hamartomatosas, histológicamente formados 

por gra~a, músculo y componentes vasculares (19). 

Las lesiones quísticas de la enfermedad renal, presentan 

un epitelio cosinofílico hiperplásico que se proyecta en 

la luz del quiste (62). 

se reportan adcnocarcinomas de tipo de células claras con 

invasión cap~ular y vascular. Las células neoplásicas mue~ 

tran citoplasma granular, con núcleo oval y nucleolos pro

minentes. El estudio ul tra'estructural muestra que el cito

plasma contiene abundantes mit.ocondrias. Macroscópicamente 

son tumores encapsulados. ~a super_ficie de corte del tumor 

es blanda y de apariencia homogénea (7,63). 

Pueden encontrarse en un mismo rifion los tres tipos de l~ 

sienes descritas. 

Se reportan aneurismas_ de ·1as arterias interlobares e in

terlobulares, l~s cuaies ·histol6gicamente son canales de

lineados por endotelio, rodeados por células grasas, con 

pérdida de los elementos elásticos y musculares (22). 
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PATOLOGIA PULMONAR EN "ET" 

La anormalidad primaria_ es· ¡a .·prOli._fEt~áCió~. de mÓ~cuio· li 
... •.. . -

so en las· paredes. '.de. ·::·_~a-~os ·!iª."9~-~n_7os ,··: b_ron9ui6los ,·. vasos 

linfáticos y. seP_tum_. a_1V~_01~~e~s_; 
se presentan -P~éi'U~ñc;~-.:¿~6d.~i~-5':':.:éi'3'·'.::f;fOi_'i.·re·~¿iC.ión adenomatoi 

dea atípica que rec'uerda~:rii'~lii~~n iet:a1'y que ti~n sido -

llamados 11 hama~·~:~~-~~~·::::.~:i%~~~:Í'~-~~~~;;,:,:·-~-~:~;-~_-; _·- . 
. '': ;- -~. :;~ '( - ·,;-.~~-; ' ''/;';,!-"' _; ·.- ~- -~ -_-;. -

;:'(-. . - ·.e:'.':-.:·.;.~ ;·_:~::·>,.---
. ·,:·--,:-(.;'. -~~·-,-~~:;~~:·:,;?;~~>-:'.'.·•,'/' ·>.'' '. - ' 

Debido a- que -·-·ia -:·c·~-f~~-m-~~iS'd"- progresa_' ].'-~·n·ta·~e'ntc, puede de-
• -- -, ;¡_-_ 

sarrollars8 u'n·a< inlagcrl:,·.en·-: 
-. --. ·:<;~~- :::::., - ' ·.- - .. - , ' .---. -
"•'·' .-: ·_.·-, . _. .- .• , . -i . ' 

Engrosamiento e. ~:ip·~~~l~,'~¡a· de ~--~-~ --se_P-tuin ~·u~-·- .coffi~onen:-: .la~ 

miento de músculo liso,· vaSos- y 1:ejido __ )::O·n._8.c:~-~--V~Cl)ii~·a 'rl:IP'."'" 

tura de esos quistes puede lleVar a .pn~-~~-~·~:~1 ~--~'.~~~~i:~;5~f . :.j:-: 

En estadios finales de la enfermedad se desarroilBn seve-

ros cambios hipertensivos en las -arterias pul~onares y en 

prteriolas (13). 
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PATOLOGIA CARDIACA EN "ET" 

Los rabdomiomas cardiacos se manifiestan como mrisas intr~ 

miocárdicas únicas o múltiples, la .mayoríá en ei septum --

ventricular (11). 

Otras localizaciones repo_rtadas p~·ra:_:,_los· 't-~~dom,io~as_--:son 
. ' .. 

cavidad ventricular izquierda-;_ ._-rc9ió0 ·post_-9t-i_o_r.--'-de __ " atrio 

derecho cerca d"el. pt.i-ñt0;" ~e--. ~n·tr·~-d-~-~-----a:~ .. la·-- vena , cava S':Jpe-~ 
e:'<----- .. <'-

---- . ·. 

quierdo e intramu~al;(~0,65): 

Los rabcionliO~i:(S.- p~-.e~e .. ~ ·. Pl:-o-ducir ohstru_cción intraluminal 

cuando pr_c;.~r;·~:~~--~>:.~,-~·-: ·;i~·s_ '.·_Paredes, pueden obstruir los or_i

f icios _ vii1V-U1ares·;\.pi:oa_ucir disfunción miocárdica y al te-
- ' -. --;.-- - . '· - - - -

. . . ~ ._ .'_'.· --- <" ._, . · .. 
Lº~ tumores :se ericueOtran_ formádos· .por.--.-~é'ill1 .. ~~;,·_~1:Jscu'i:aies. 

estriadas, la·s · ·cua.-leS ap~recen ,v"acúoi;a:d~'_s~·~-~Om~·-~_'~~S~it8ao 
- ' ' -- . - . ~ ., •. ·" _. ,r -· ' - . • ... - . - • 

de acúmulo intrace1'11iir. d~'glucésgen.'·6'.!,f;;'i;j.;.:,;z ..• >. 
,- ' ::·, 

• ! --- \. ; •• .. :,, .... .- .- ., ·:!--..' -, :::/,/. ,. ::._•·:',»_' ~ - ,'._' '· "·._ 

Algunas de las células de los·.:.·rabdomiOmas.-.. S~n-~_.estructllréi!. 

mente idénticas -a las célula~· .-~);::;::';~j~-·¡·-~~~o;f~-~~~~~o-1:~~~:.-.. Es-t~s 
.. -- . '._ ·<·· . -... ; , . ' : ,_ .. , - - ,';, ' ,· ' 

células Purkinge-like .. pu-e'dén:·:a'9:·tu~~: ,~~~~ ~teji~ci~'.~':c:~·on·a·üC_to_r 

anómalo ( 14). 
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PATOLOGIA ORAL EN 11 ETº 

En los dientes decidualcs y permanentes se presenta hipo-

plasia del esmalte en ·forma de hoyuelos. 

Al estudio can microscopía electrónica los ~oyuelos apar~ 

cen como estructuras crateriformes rcl·lenas de <material> -

presumiblemente orgánico.-
' ' ' 

Los hoyuelos dentales se ·extiendCn de- la ·unió.o am8iod8nt!_ 

nal a l~ superficie del diente (66)~ 



68 

DIAGNos·rrco DE ESCLEROSIS TUBEROSA 

Realizar el diagnóstico de ET en pacientes adutos que prg 

sentan un Cuadro florido de manifestaciones clínicas es -

relativamente sencillo. Sin embargo, el temprano rcconoci 

miento de la enf crmedad en nifios puede ser difícil .debido 

a la .variedad ~e presentación y a las ~armas frustras~ 

Debe realizarse-un completo y cuidadosa_ .. ~:~án;~n·: fíSico trª-
- . ,• --- --: 

tanda de énc:;ontrar_ a la: inspecCión 't]cri-riral-; a·lg-ÚÍ1 gr~do -

de retraso· mental'¡ .i'd~-n~i-r:tcarÍ·d~:. __ ~n lit. pfcl .y cclvidad ·oral 

las lesiones ~-~<.;>pi,os _de la en~.-º.rmcda.d, auscul tan~o ~norm~ 

lidad en los rúidos c_~r:a1a·cas- ·o a~teracioncs en los campos 

pulmonares. Para_ corrobora~~- est"Os hallazgos es necesario 

realizar estudios· comple~~-~tario~. 

En numerosos estudios -feimiliares, ::la e~ploración cuidadosa 

y detallada de la piel fué ;ia prueba diagnóstica más sen-
• - .- --·· 1 - _, 

sitiva· (hasta un· 96%) ··c3·s-.r~~,):.:; '';.-:·, --~.._,_,.·-."· 

Las manchas hipocr.óffii¿~-~·::-.:_·;p"\1~~~g(:i:ae-éitiff~arSe po_r -medio -
. -· · > ·:·> -~.-1-H::,+>~~-:_:;-,:_-_',:_;-':\~2r;<,~-;-:;·,,·-/:\i::~;:,_:~_:>:i.' __ _ . 

de la luz de Wood. -Las:.áreas'ideficie!ntes-;--en·-:,melanina per-
~ . '. '---·--:~:'~-~~i;::/_);::~~:_.-;f::~~:--;::>~~--'-;,):;:::-_,:.(;f:(· .. ·-,,,:·,·_ __· _: : . . 

manecen pal idas a la:-exp()_s_1_~1_ori: __ de_'._··ra.::_~uz·¡_ .. _L~_s-. halla~gos 

a la microscopía de-·'1U~ y:::~-i·~-C·t~6-~:i·~-~-; -,.1en;->comb-i'na~ión con 

la reacción DOPA, pÚed~-rl ~~-r >a~-- -~-y~da -~·n·. eÍ ·-:~e~ohoc¡mien-
to de las formas frustra de la enferm~dad (44,27). 

Debemos enfatizar qu•;: la ausencia de man:::h-B.s ·en n.i.fios, no 

excluye su aparición tardía ni el diagnóstico de ET (44). 
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Los angiofibromas centrofaciales, al igual que la piel de 

Zapa, flbromas pcriung•Jcales y otras lc:;iones dcrmatológ! 

cas, solo pueden corrobor~rse mediante el estudio histop~ 

tológico. 

Las lesiones del Sistema Nervioso central frecuentemente 

se calcifican, especialmente en la región periventricular 

siendo tempranamente diagnosticadas por tomografía axial 

computarizada (TAC) (24). 

Los hallazgos en TAC de calcificaciones subepen~imari~s -
. :, ·.:._: - _-

son virtualmente patognomónicas de ET. Se obser.van-comO -
··:::,-:;·::·.',:->--<-- -

'' <·"-masas densas e isodensas (24,54). ·· __ ,::;·~--. 

La incidencia de calcificaciones intracr~-h~'~ié~,~-~~'~'~e~-t~ 
con la _edad, .siendo posible entonces· ·s:~::_~;~-i~\.~~:{~¡-~f~j'{~Ó.~-;,.·_··p·Ór;· 

, .- - - -··- ·•· -- ¡ <1' 

medio de radiografías simples de cráneo.<s.,i,;.;b.s~~J~n-den-
sidades calc;:icas encefálicas y placaS · l~~~~ii:~l~,~~~}~~: ·.-h-.i'~ .. ~~. 

'L .- " .. -,.--!·' '·'·º· 

los pacientes (24,5,3). 

·.•J 

El diagnóstico de ET puede ser posible en la temprana in-

fancia, aún cuando la TAC falla para confi~mar·· ~a_:· ~rese'n

cia de lesiones. La ultrasonografía cran~\~·i.-.: pe·~~it~--u~a ~

mejor visual~zación de pequeños nóduloS · s-~·~·~p·~~dim~~ios. 
se perciben como pequeños focos ecogénicos_-."{ 1 O). 

Para el estudio de las lesiones que se localizan en la 

corteza cerebral han mostrado ser más efectivas las imág~ 

nes de resonancia magnética que la -TAC ( 70) • 
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Los estudios angiográficos muestran la presencia de aneu-

rismas fusiformes y saculares {52). 

El electroencefalograma~o muestra un patrón característi-

co de ET ( 2 3 ) • 

··.' :'. .:' -· . 

Como se- ·~ené::l.~n6··-_a:·~:te~iO~~ente, para confirmar lá a·fec.ció.n 

de riñ6n··.· -~-n · ~~-¿i;eh~-es· ~on ET,. i~---b.iop~1a '.--rena.i> es·: Ll~a·---a1-·· 
tcrna·t¡v:~: -pe:~a·-·ge-~er.al-mente. deb·e ~~;mft·i~~e-_ a :/~·~-~~-~--/d~,.1< 

-.... -.. 
riesgo de_ serias hemorragi"as ( 19')·.'· '"<·./:' _;,_; 

La tomo9rafía axial computarizada. usando· deig·a~~.~---~:-~o[tes 
debe realízarse para detectar ·pcqu.eñoS -~-iigio~Í-~1?t:p·o~as .. 

La tomografía renal característicame~te·· rilu:~~t.Í:a--'múltipies 
áreas claras diseminadas en todo el pa:ré_n.qu).nÍB. r:~~ai, pr.Q 

ducidas por elementos grasos en los hamartomas. '(62,19). 

La urografía excretora muestra un agrandamiento renal bi-

lateral inespecífico (19). 

En una arteriografía renal se pueden demostrar los tumo-

res con un rico aporte sanguíneo. Los hallazgos que se r~ 

portan corno más característicos de arigio~iolipomas son p~ 

quefios aneurismas en las arterias inteilob~res e interlo

bulares, dando ln apari8ncia de racimos ·de uvas, ausencia 

de derivaciones arteri.c:;venosas. _ La -fase ·_venOsii ·. múeStra. 

una apariencia .de unión espiI-alada, p.resuffiib1eme·nte·~, "rela

c1onada al tejido miomatoso y delinea~¡:ó·n:_:C{-a·;~---.. ,~-~\:r~:-1a 
fase nefrográfica normal y el tumor ~d}rac-~nt·~:~·,·:.,·si·i{::embar-. 

go, estos hallRzgos típicos están pi;ese_rites _en_ ·menos. del 

50% de los tumores verificados histo~ógic"amente (7). 
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La ultrasonografía renal también puede ser de valor para 

confirmar afección renal quística y angiomiolipomas (64, 

1 9 l • 

. . . 

Debe realizarse cualquier intento' p~t-a-."di"agnost.i·car. tumo 
. - .. ·,' .· '•' ' -

res cardiacos y evaluar su 1-0ca.liza··~-i.6~:/:~-~~-;na·r:;-~_-_-:_Y_~,:·p~te'n-
r '· ~- .-·. : .. ;;-. .-:,:. 

cial afecto dañino. . .. ••··.·••· ·' .;: e;;,~.,/;~.,~·{\!~:, . ... 
En la última década,. la -ecOc_ardiogr·El'f iá /hilo: níostrado-~ser·-

una técn ic~. se-ns i ti~-ª·, ---~-egti·-~a·;~.'--\~~I:'. ~~-~--~-~.-{-~-#ii)·.'.g.;~.·.·.:~.,:.·~.ª.·=_\;_~.'..~,:i.:.~:f4·r,~~~ :-:J.·---. .- ., .. ," . . '-.·, . " - ~-: ', -·· ,., 

:::::c: 9 ~: . ::::::s ª.~::::::r:~ª!::mI;9,:~tl~[~~"~!~~t~~n6~;·· .· 
ti ca -~cocardi~g-~'áficci: __ ·a·~: · ~a-~·d-~m-i6m;" "cardiáco·Y:en-~::·riifios ~-·e·1··:: 

: .<· .. -;- ._ .. :· .. ; ···-.;.: ..... :-·:·_<:·.~-;e:- .... '.-:. :: ... :\.·;;_~r:·i·;~-'jr.;;::~.r~ti:(~::\<?~~'.'};~~\~':'.~\:;,:_~·:. ·~: .' 
método ha sido a'mpliamente -·ace[lt'ádo':'.·CCúilo'~:_e11,~mejOI-,'.;·;me.todo· 

. · > ·· - =· , _ - .-.::·-> !. ._::):.t::.\,.:'.·sn.:{~~'.;;;~~:1:.¿¡;·::._~~<~s~;::'.-t-\':0.:>··~:_ ... 
diagnóstico, aún··en neonatos.··.y, p_roductoS.{prenllta.le's ;, ( 20 -,. 

. . . '~ _i,:. >;' .. , - .,.-;v. ~-·:':·_.:-.. :. e·::,·,;.,'.~-{--:, . . . 

65). La ecocardiografí'a' e·s ·'t~ri· S~gh'i:-~"'.·:é'á'iTI0\1 ia'.< ~rlcji_o'9~a-·-

fía para detect~·r: io.s·:_~·um;o~:é:S~ Y·:-ai9Una:.S _ .. Veces ·-·s~Perior~ . . - . ' . 
especialmente cuando:· el. tumor. ~5:, ·in-"f·r-~~~~~~··,. mc:in-i'festán-

dose entonces comO masas.intr8miocáidicas únicas o múlt!, 
' ' .. 

ples, la may.oría- localiZadas en el septum ventricular 

(20,11). 

La electrocardiografía muestra que los tumores pueden in 

terferir con la conducción normal. Se reporta preexita--

ción ventricular, taquicardia, estrasístoles, defectos 

de conducción intraventricular y bloqueo completo de la 

conducción (11,14). 

Ecocardiografía y electrocardiografía deben realizarse -

rutinariamente en pacientes con ET (11). 
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La afección pulmonar puede valorarse por medio de una r~ 

diografía simple de torax. Los cambios radiográficos te~ 

pranas son difusos. Finas densidades lineares aparecen -

generalmente primero en las·basc~ pulmonares. Esas densi 

dades progresan a un patrón más.prominente. Eventualmen-
' ' _; . 

te una apariencia de· ._"pana.~ -~E!-.>-~,beja 11 _quística general!-

zada se desarroll_a y-__ 9r_a_n_4es:;;_q~_i'St-e_s. aéreos y pneumotó--

rax pueden ser .. v~st~-5--~- ~-~--~:.-.,'._f~:~~-::;r:;~}\f;~~ ::·: ___ ;. 
Los cambios radi0gr-~ff-i·~c;~·f~:-s6i{~[f;~i,:.E·~m·~nt·e progresivos. 

- .... ·. ,~_-'.;_ . -?;f:_';Jf(i~i}~'~,-~~4f~:.r~·~-tJ:;~ ·;·~;:~:· ·,..: ·:. 
En el estadio::firi~l,puede.~haber~s19nos de.cor pulmonale, 

.-. -· '.: ; __ --- -_- ·:(:-;: ':-~-:~~'.:;~;~}fr~:::f~:L:ri,tJYffi',~:.;~'/'>.~,,_:;:; :- · _ . .--: : __ .- ' · · · 
con agrandamiento·_-de·;~1as:·,_a,rtei'iflS_\_pu'lmonares centrales, 

-· . - ; ,·,, "· -", ,-~::'t·:~f_'tE:~:,~.;-~~~?~-j~~:s~~:_:;i~-~4-;/;'::It_-; ::::-~:, __ : .. _ ::' _:-: 
arteria pulmonar pri.nc-ipal!t-~Y/hveritrículo ·derecho • 

. . -" . ' '>",-o,i;_.·~-\-'J~-: ~~-:';~--~,~~~.'.!::~.:_.'. ;:«,.::--_:'' ' - --
Pu e de ocas1onalme·nte'.0,P,~e_s'!:!n_tars~ .derrames pleurales, al-

gunos de eÚ~s ~~Íib~b¡~~}i\J!i·;'(','L · .. , ··•···· 

Las pruebas de fu~cr6·¡,''.~:PUi-mc»ria:r::_-uSUalmente muestran obs-
, ___ ;-. ... - .. _;-; ·' '---· .. _._ --

trucción aérea no ·reVe~S-ib1e·:':y~ -un~·- -~·aja-_ ;capacidad. de di-

fusión. 

El lavado bronquioalveolar es -un--proce-~ir:niÉ!ntO ._seg_uro y· 

bien tolerado y el analisi.s de: la~ cé.1ulas _;~~~p:il:a_torias 
facilita la evaluaci6n de la enfermedad •. En el· líquido - · 

obtenido de lavados bronquioalveolares se encuentran ma

crófagos cargados de hemosiderina, como resultado de he

morragias ocasionadas por la hipertensión pulmonar (30). 
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE "ET" 

El diagnóstico diferencial de. ET c6mp.rende varias patolo 

gías, ya que es una enfermedad mul.tisiStém~~a. 

Las manchas hipocrómicas. -~eben ~ifer~nc~arse del. vitili-

go, nevo acrómico y leucoderma:qu~m{cq principalmente. 

Los angiofibromas no. aebei(~_C-~Oru·~~fi:r:se con acné -o trice~ 

piteliomas. 

La piel de Zapa d~be·-· di:f~~eil~~i:a:~~({ de ·otros neves del t~ 

jido conjuntivo. (5) .. ,.·· 

Ante 
. '-- .. ., .' ,' ·- •,' - '" 

debe descartarse cúii1qu'ferr·:-otra., patolOgía. del, Sistema 
- - - . - ' . 

Nervioso _ce~t·r·a-:f.·.~-~~~--,/~·~:~d~:i'cica_s_i~-~a~ ·-·~atas: mariif~es·t·aci~-, 
.. ': -, : fr: .. ;~_~,;¿:, Ji\:i;._:;~~t. ,.", 

nes. --., ... - --"-,, ~1ú :, ->-::~:~.. · - -- · 

Para difer.~"~-i~i~~:-;~:_ ... ·;~~f:_~--~'m_edad q~í~ti~~ -~e~~--~,···d·~·- i-~--' ET,..-

de la enfermed~d ~ciú~uÍsti.ca, renal de .tipo ádulto, debe 

buscarse · 1a- ~-i:-eSe~ci~ -d~:- ~_-n9iOm-ioi.i_pomas_~ ló·s-.cí.íaies. Eio

lo se encuentran en ET ( 6 4) •. · 

Algunos autores consideran la linfazlgio_~citos~-~, 'ilUi-~0-~'~:Z:.:'._:-

como una entidad diferente· a· la _prod1:1c~d"a .. -~oi_-:::'-~~:~·- ~t-~·o~'~'> 
- ·. -~. . -·'·-· 

en cambio, opinan que la·' __ ·linfan9iomat·Os~s · pu .. imb·~ar;::::.r'ePr~·· . 
. · .. "'·:::_ - . - ;·· ---. ,,. ;: ·:._,:_.::->':-~;:··_;);\·-:~~-:::.·:._·.·-.:::_!.'.:·._.::.:: 

senta una forma frustra:·ae-./ET·, ._y·a···ci~_e_ patologi"camente·-,· 

clínicamente y ultraes:~-~-6ct"Ura'i.~erit~ !'Sc>'n';:~'i'ªé'A~:¡·-g~:-~ ,_,:·e 21,-· 
":··.;_:< -.-..-- .; ~--_·-~:)t~;.:~t.~;;~;';·. -

::~~ue rara, la afec~i6n :ulnionar d~ E~';"deb~ s~r ~cinsi-
'. -. _-- . 

. . .·'<·'·----
derada en el diagnósticO diferénciril de _eríferin~dades pu! 

manares intersticiales cr6~icas.·(1.3). 
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MANEJO Y 1'RATMIIENTO DEL PACIENTE CON "ET" 

CONSEJO GENE1'ICO 

Antes de iniciar cualquier tratamiento, los padres del -

paciente y éste misma si.es posible, deben recibir un 

aaecuado consejo genético. Debe elaborarse un Pedigree 

que incluya tres generaciones CFig. 1 y 2). Para ésto, 

es imprescindible realizar un completo y exaustivo exá-

men físico y solicitar los estudios de laboratorio· y ga-
. . 

binete necesarios, tanto a p~di:'es ·y tiermailos ae1 pacien-

te, como a ·.famili.ares ··c~rcah~os·~'·::( tío~ y· rr.1.~os) ~ antes. de 

dar un - dictámeri'~·: ·.- .-.-,, ,,"., 

El ase.soraÍriieO·t·a :.i-~:i:'~·éti·6·o-:i.erl-: E~ ;:·.~s:-: 9-~~e-rá·~~~n_.~~:-' sencillo 

ya que s·a'b~-~c.;~·~' .. qu~:- __ ·i··a :-~-~f~r-m~·aa·~··s·e·· ~~ánsmit·e.-:~~- '~0-~ma -

autos~mlCa·-- ~·~~{~~-~~-:t·~,-- _;~6~~:-~-.e~~re~i~i-d-a~. va-~i~a·b~,~e·.· Y::_con p~ 
netia--riCia' '.:~·~:t~:{::pe'ro --~~·- ~Ompleta. La-- mitad: ~-_'¡:Jo~ ':_te-rc·e:r·á·s -

p~rt-eS. ·:·a.e· 1-0s caáos son neomutaciones y el-- re!Sto · ·s~ h·erQ 

dan de ,un padre. afectado ( 2 6) • 

Para calcular el riesgo de repetición de la. enfe.rmedád, 

5 e deben tomar en cuenta dos factoreS: Í) ·c·~~rid~:_·i:1ri.o ·-O 
' - . . ., 

ambos padres están afectados y sus h-fjO·s _· pr~~-~-~:fá-n ___ ,~a .é~ 

fermedad y 2) cuando el paciente en_ ~~t~~i_~·::-_e-5:''.:·~,l :único:;,. 

afectado y los padres son aparenteme1i't-~_ ,00,iffi~_~E!s'~ 

Cuando uno de los padres está af_ectaa-o ._·y··_uO·O-~--~:·'.-~~{i:io~- de. 
. . - . ·,· ~ ' . ' 

sus hijos presentan ET, en este 'cásó ·'ei-.Pr_ogen._1~0r· ·a-fec-.· 

tado l lcva el gen mutante 11 U:T", qÜe er:; ·:_aOm-~rli:l'nt~· y el 

gen "et" normal, que se comporta como r0:cesiv6. Estos g~ 
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nes se separan durante la gametogénesis y cada uno pasa

rá a un gameto~ por lo q~e el riesgo de transmitir la ET· 

a cualquiera de !Os hijos, es del 50%. Después de. que "ª
ce el primar.· hi,·j·~._.:.~fe~tado, el riesgo sigue siendo el 

mismo para:· i·as·-:ciemás h1f6s· que se procrearán • 
. . .'-- _, .-.· . •. 

Es imPº·~.t·an·t~::·hBce-r_ ~otar _qUe el riesgo no tiene memoria . . ' 
"'_ .. _; . . . ,,- . 

puesto que_-_cada: _concepción es un hecho indepen.diente. 
,.· ........ _. : . ,' ' ' 

Por lo t·~nt.O_/· :ei' ~-i-esgo __ · _ _.i~rii~·cfa1_· __ si9ue siend6 el· :m-iSmO ·en 

cada emb-arazO·,:- ·s-in:-' im~~rtar· el . núlnero> de- hijOs que·:·ya:· e~. 

té· -a fect~·do. ,;_::.: .. ·. -· .. ' 

Resumiendo-; el ~ies_go_ d:~. _t;·~n~:m·i:~ir la. enfermedac;J __ es· .de 

1: 1, es decir ·_ae·. S_Ó-%\Cn ~--~~:el~ 0 c~n-.ce·pc·i6~_/::~:~i'r(_ii~~Ort.Etr 
cuantos hijos_: ~-~~-~~~:~6-~ ·--~~;~:~-- pr~~e~-¡~-~:,::;a · -~-;, ,-d--eterminado 

embarazo. 

Cuando uno de los. hijos normales con un pad_re afectado -

desea conocer el._~iesgo que él tien~ de tener hijos eón 

ET, (tomando en cuenta que su padre padece la enfermedad), 

logicamente, el consultante cuyo genotipo es 11 et/et 11
, na 

tiene ningún riesgo, puesto que- e-stá libre del gen auto-

sómico dominante 11 ET". 

Cuando nuestro paciente_ es _el único afectado y sus padres 

son aparentemente normales, se deben tomar en cuenta una 

serie de factores: 

-Pl\TERNIDllD ILEGITIMll. Debe considerarse la posibilidad 

de que el "padre oficial 11 no sea el padre biológico de 

nuestro paciente. 
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-PATERNIDAD CONFUNDIDA. Puede estar condicionada por la SQ 

brepoblación de muchos hospitales de ginccoobstetricia. 

-NEOMU'fACION. Genernlmcntc se relaciona con la edad patcr-

na avanzada. Sin embargo, también se presenta en padres -

jóvenes. En estos casos se debe investigar si los padres 

han estado expuestos a agentes mutágenos como las·radia--

cienes ionizantes, químicos o virus. 

Cuando el caso en estudio se debe a neomutación,.: el' rie_sgo 

de que se repita la enfermedad es infinitamente pequeño. -

Generalmente el riesgo es menor del 1%. 

-51\LTO DE GENERllCIONES. Puede ser otra causa por la cual -

los padres aparecen como normales. 

-MU'rl\CION RETllRDl\DI\. Debe tenerse en m<¡>nte la posibilidad 

de que se trate de padres portadores de una premutación; 

en este caso los afectados estarían mostrando el efecto -
1 

de la mutación retardada. 

-FALTA DE EXPRESIVIDllD DEL GEN; Los padres serían aparent~ 

mente·normales. 

-FALTll DE PENETRANCIADEL GEN.Manifetandose como padres -

también aparentemente· normctl'es • .. 

Tomando en cuenta los factores antes mencionados a cxcep-

ción de la neomutación, en toda~·e11os la posibilidad de -

transmitir la enfermedad es del 50% en cada embarazo (71). 
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Es obvio que para poder impartir un consejo genético ade--

cuado, el médico que informa debe tener conocimientos bási 

ces de genética para poder predecir el ·riesgo de, rcp~tición 

del padecimiento. 

Debe dar una ami,>lia explicación:de la ·en'f~-rnl~dad,·:y\;:sobre -

la evolución de la misma. Orientará- BdccUadamen·te<Sobre el 
: ·: _ ... -_,- '. 

manejo terapéutico y las _med_i~_~s.-ac reh-~bilit·acfóri. 

El consejo genéti.co ·a'7be · __ impar_t_i_rs·e ·_en un tugar · cómodo y 

adecuado. Es ne!Ce_s·a-rio_: t-~m·at_·_--·t1n'"tiemPo -s_ufi~lente que permita el diálogo. 
El consejera·· d~~~~á--:· de'é:'i'rc: s·-:i.~~pt:e:-~:-l~ :Ve.rd-~d, _sin; enfatizar 

sobre. la culpabil''i~~~ ~~-de~-:-~-~o~;\i::_~-t.io co_nyuge ., 
-_.--:.- -·'.: .... ;--;;:Í-~::·c:;~·'.:/f~?l-:;:r:-~~?-t:':;,;:;;.i.s:\·,--:·<:'.~:-:-~:,_<: ... -:{ ,.,, .. ~ .--· ,. , 

.,·_·¡,e-_,-_,- '·--
' ' ".', ·;';' ··.,\.;. ic;'.-· ';" ,--;_:;'~: -~"d'. 

~:: · ::~J:f !i~~~~ct:f ¡]¡.f~~}é~i:r:~::r::::."a:e:::·t::e t::::_ 
.·.: :'':· ,._. ', :_:-, . '·;·,.;,:.; ,·«¡'-,· • . : .. -_· .': \ . -:: : l . 

sul tan,. c6mo _-.su pen-~aRtient·o "má9 .ico-rél~gi.Oso y sobre todo 

si el médico no conoce la genética básica y la forma de 

transmisión autosómica dominante, los que consultan deben 

ser referidos a un servicio de genética para una informa--

ción y orientación adecuada (72). 
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TR1\TAMI ENTO DE ANGIOFIBROMAS 

El tratamiento de angiofibromas está indicado por hemorr~. 

gias, infección o por razones cosméticas. Esta última es 

la causa más frecuente de consulta. 

Ya que la mayoría de los pacientes son mentalmente retra-

sados, existe controversia sobre la cirugía cosmética en 

este tipo de población. Debe hacerse notar que un exámen 

de IQ no valora la destreza social o el beneficio que una 

persona pueda recibir de la cirugía cosmética. ·La evalua-

ción del paciente usando la escala de madurez-·social de~ 

Vinland predice más ade.cua~amente --~--1.- ~,.o~po·rt.·a~~~-n-to- ~-ocia"i 
y el beneficio que él o :ella :pu'~a~-n' o'·~f~-ri~i con·. este .tipo' 

.: ,-. 

de cirugía. 

indicación más lesiones 

están localizadas ge.n'eralmen-~-~.·-· en-. ·e1·.: centro de la cara 

( 49). 

El dilema terapéutico es p~ra elegir el método óptimo pa

ra destruir la may_oría. d_~ ·. l.Ós angiofibromas sin inducir -

cicatriz (47). 
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El tratamiento de las lesiones faciales varía según el ti 

pode presentación (49). 

DERMOl\llRl\SION 

Los pequcfios tumores del color do la piel, de consisten--

cia dura, pueden ser tratados con dermoabrasión. 

Ya que estas lesiones son densamente fibrosas y se origi-

nan en la dermis, la dcrmoabrasión profunda con un cepi-~ 

lle de alambre de cabeza cilíndrica es necosari~· (48,49). 

Las zonas denudadas por la fricción curan sin cvcntuali~

dad. Después de un afio, nuevos angiofibromas apa·rccerán y 

otros regresarán tent.amente --deSP_~é~--.:~e- _1~ a·ermoabrasión. 

A pesar de ésto, la -a~rmoab-rasiÓn-·;~r6·f~~-da ;~~ed~>auXiliar 
•."._·;' 

en el molesto sangradÓ ·y mejorar·.- la ~-pa~--~-encfií de_· 11 empedg 

do" de la piel. 
\ ,· -. - /.· 

-. 1-

Por varios años, el nuevo -creci~Í.~nt.;'_.-d~·. tllino-re!s· cciritrof-ª. 
,,·: .. _',·.~·.<-:->·::.·-,·'~·:>:· .. _'.'. ·:.·i, 

ciales puede requerir repet,ida~ .. aermo·abl:·as~~nes-:: ( 48). 

::····,,.,--
·, 

RASURl\DO Y DERMOl\llRl\SION ·: · . : . ·.. :·.. . , 

En algunos casos la dermoabl-8.Si6~ --~~-ea·~·-' c·~~~~i-~-ar~e · cOn 

otras formas de tratamiento. Pá.ra _tratar _-l~s_,::~~a~_d_e:s- ·a·:ngig .·. 

fibromas que dan a la piel ·un asp~ct.o de '-1 alfoinb~a· ás~era" 

puede realizarse una excisión por rasUri:tdo·, · fllstO por arr! 

ba del nivel del canal cutáneo que se. forma entre un angi2 

fibroma y otro. Posterior a ésto se realiza la dcrmoabra

sión · Este procedimiento crea áreas de pérdida total de -

piel, adyacentes a zonas de pérdida parcial, dando un pa-

ESTA 
Si\LIR 
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tr6n de ''queso suizo'' (Fig. 3). El sangrado postquirdrgi

co se previene cubriendo la herida con unguento de baci-

tracina y aplicando una Cubierta absorvcntc y no adheren

te a preSió.n. La cubierta se retira a las 4 8 horas. Puede 

aplicarse ungucnto de bacitracina 2 veces al día, hasta -

que las áreas cruentas curen. Si este procedimiento combi 

nado (excisión por rasurado y dermoabrasión) no fuera sa

tisfactorio, pueden realizarse dermoabrasioncs profundas 

3 meses después de la primera intervención para remover -

las lesiones remanentes (49). 

EXTIRPACIOH QUIRURGICA 

cuando los ang~ofibromas tienden a confluir en determina

das áreas, por ·ejemP1o·en surcos nasolabial8s, pueden ser 

extirpados por. medf6 de excisión quirúrgic~ en bl-o(]Ue ha§_ 

ta hipode.rmi-s, lo. cual evita en forma absolúta la recurren, 

cia de los tumores. Este procedimiento quirúrgico se com

plementa can la dermoabrasión profunda de las lesiones ~ue 

se encuentran en el resto de la cara (48,49) • 

• 

Ll\SSER DE ARGON 

Recientemente se ha publicado el uso de Lasser de Argón -

para tratamiento de angiofibromas en ET. Este tratamiento 

na se recomienda en todos los casos. El Lasser de Argón -

está indicado en los tumores intensamente eritematosos, -

compuestos por una gran cantidad de Vasos sanguíneos. E~ 



Nivel de rasuradÓ 

o 
ºº 

Fig. 

, __ _. _ .. ,,_ -.- __ , 
·;• '. ':'.'.~\~:e;: :_. ;C.'.)~~",; . .";i i· ,.;.,:;; - ,.. "'" 

3. Trat~-~·[¿~~:~~,_:~,~~:'.{~·~'~ÍÓfibromas ~or r~sur~d~ ·y 

abr~~i·6~ ~::.--'E1·-_··ra~·Ur,ldo crea grandes áreas de 

da tOtEil de ·:1a piel y la dermoabrasión crea 

dermo
pérdi
áreas 

de pérdida parcial. Ya que los angiofibromas se 
originan en la dermis profunda, son necesarias de~ 
moabrasiones profundas repetidas. 
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tas lesiones responden f_acilmcntc y con un excelente resul 

tado cosmético. En estos casos es la terapia de elección-

( 4 7 ) • 

El gas de Argón emite luz azul-varde con una longitud de 

onda de 488 y 514 nm, la cual es fuertemente absorvida por 

el color rojo p~rpura de las moldcu~as de hemoglobina. La 

energía de la luz absorvida es transformada en calor que 

destruye las c~lulas endoteliales y vasos sanguíneas· sin 

alterar substancialmente la epidermis ~ dermis_ ci~cundrin-

te ( 7 3 ) . - -' ·. .. ._-" ·:_-_,>·'. -.. "' -·· 

Cuando los angiofibromas son escasos .~-U.éa_e·r,--.:~er ·:~-~-rat·~.··.1d~. s-.. 
.; .. - .. ·-··- ... ' 

con Lasser sin el uso de ancst_csia. -.Un-o:·o-~ ~ai~:l~~>;-~U:¡-·s:Ó~---_:.. 
de energía Las ser producen una Sensa·c~J~n>~e :: __ ;_:~'i.·~~:_,.:.~'- ~~.e~!_ 
dura, pero no es terriblemente doloroso·(4., ...•• <·· 

Si los angiofibromas están .. en área~ ·ae<g-~~n:;-~~-~'.~.·ib.i:.l·idaa· 
··.;;•,: ·'"'• .'..<·· 

tales como la nariz-'. o· .. sori muy numÉ!rósos;·_,'.i·a·.'.--an~eá·te··~".ia··:::·¡o·_, · · 

cal con Xilocaína al. 2~ ,.;·o .. _anestes-ia .géner-~'i~r.2~'.J·::{~;~l~·O:-·~-i 
•'\'•; ... ,. . ·, 

troso y halotane, Pu·~-de _ser ~ecesar'i.~/ C:~ .7.-f-~\'.i?~: (i0;~~.{;:""· ;::;~_.;:~-
Esta modalidad t~rapéutica disminuye i~::J:;'~;~~J.~;~i~·~~. '.re:- · 

::'::::: :: :: ::::";;;;:'° ,. '··.';J¡i~f ~~~~t:b'"" 
Los angiofibroma~· tratados' con :Las:ser.~,(/9eñ'eraiiit9rit"e: ·curan 

sin cicatriz. y ofrecen. un excelen~~·;. ~~:~·;j·{--t·~·ac; ~--~"e;·~in.~t·i.ca 
<:·:_:· 

( 4 7) • 
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TRATAMIENTO DE MANIFESTACIONES SISTEMICAS 

TRATAMIENTO NEUROLOGICO 

El manejo. de las. crisis convulsivas debe quedar a cargo -

de Ún neUróló9o-'. se ·han utifizado una gran variedad de m~ 

dicamentos anticonvulsivantes como la hidantoína, carbam~ 

zepina, _f_cnobarbital y nitraccpam por citar algunos ( 74, 

S,3). Los efectos colaterales que con más frecuencia se -

reportan con el uso de estos medicamentos son, somnolcn--· 

cia, alteración de la destreza motora y ataxia, cuando 

los medicamentos son utilizados por largo tiempo. Estos -

efectos colaterales pueden ser perjudiciales para el des~ 

rrollo motor cagnocitivo de_ los_ya de por sí, niños retr~ 

sados mentales. Los paCientes_ que co_n más frecuencia pre

sentan problema para su control, son los que cursan con -

ePilcpsia mioclónica refractaria (74). 

El papel de la cirugía en el. control de las .. conv_ulsiones. 

permanece limitado.· Pero y· col. revi.sa.ron·:el-- ~~~.U1t8dO de 

la cirugía para epilpsia en 7 casos de ET. ·_-Obs~·r·va~-on. una 

importante mejoría eii el patrón de l~s ·ca·~-~~l!i.iOnes .. Recf! 

miendan la extirpación quirúrgica de- fOcos '.~i~_cl:'raeOcefa
lográficos circunscritos, fijos, en pacie.ntes ·con epilep

sia refractaria a tratamiento médico (9). 
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Durante mucho tiempo se ha discutido el tratamiento en 

los pacientes que cursan con datos clínicos y radialógi--

cos de aumento de presión intracraneana. Sin embargo, en· 

años recientes se recomienda practicar una cirugía radi-

cal con extirpación completa del tumor. Una derivación 

postquirúrgica del líquido cefalorraquídeo, se reserva p~ 

ra casos con incompleta remoción del tumor y con ~idrocé-

falo persistente (9,24,25). 

La mayoría de las neoplasias ·peri~cn~~-icu'iclr'es--:sOn facil

mentc reseca bles cuando son ··ae -p~~Ü~ñci:·--.b'~--~e_g~1ri:i:_:~ ta mafia. 

con el emplea de técnicas micraqu'~r·11r·g·1c~-s-=~·d1'éiiniriUye· lá · -
. : ·.·- - ·- :-.:;.' ·-. :~ ,"''--•'' ' :_,. ~:. 

necesidad de exposición· par~·::_un·~· ;:rid~ÓU-~d'a:·/~/i:~·uari'·z·ac-ión ·y 
.- '• :-·- -~-.~:'··;-.,•::·:;/,,-:._,,_1_: •. :i_..'; ... ;.-~::_' .. ' .. 

disminuye la manipulación ¡'gf';: •'· ,. .. · · i/:> ',;,<·•. • 
'.-"::::_~.-:-:-.;--·;:,-;.-,•';_;:¡:: ·-,-::·· ., ... 

",.i: __ ,. _;::._·y•::.·-:<.-··,. 
':''' . ' ·::" ·.->-::·~ '· "' . 

El segllimie~to c_línico-··Y:, r.~d-~-~_t~;9i~~ ::c:ie .-::-~-;;~-- -~:~~i~~tes .. con 
.-, ,.. .:';.,-;_·_,; ... " . · .. , -. .-_ 

ET es alentador, debido a ia'·, fácil> életecéióri'. y tratamien 

crecimiento. ~~o-~~á~~-~_;:'.-~:.->~-i-.--~h-i_d_r~'defat-9 ~ qu_e puede acom 
·-:(:'.' ':¡:~ -: ::,;~;.-:·. :' ·:' 

de 

pañarlo (9,24), ·; ··,::·:;;:, \ ·.,_~-.:: :.: ' ... ' 

". 
,.~,--;·':! 

No existe evidencia· C:onv·.i~-C~1{te-:·de -que, l_a .. radioterapia 

proporcione una· ffiej·6~\·sab~:~.Jii~·'..O :,-~·1·-s·~~nuya la incidencia 
.... ,,.;-,-· - -';.,;';::i 

de recurrenciél d~i--,;~:t.U'~'6~t:,:f9 .. j_-~.",C::.i·'.· 

Para la atencióÍi- d-~i\::~_~:~f-i:a--~_¿.;- m~~~a1 ·el nifio debe acudir a 

centros e iils~it'uc-~.º~~·-~;: de·: ekucaci~:n especial. 
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Un punto importante que debe contemplarse dentro del man~ 

jo de estos pacientes, es la rehabilitación de tipo físi-

ca cuando exist_en secuelas neurológicas. 

TRATAMIENTO ·REN/\L. 

Con· el adVenimiento· de nuevas modalidades :·.·ae_: i_~á_genes re

nales, el ma-ncjo def in1 tivo -ae. rÍlasas·'-~·~·rial~e'S·-_-, ae!·sCUbiertas · 

.incidentalm_~-~t--~ ~-,se_-._ vuél~e '~ás ·-·~6;~:~i~~&:~'.~:~~~-~-t\;~o-~3~i~~-~~ect'? .. 
--· ' ·- _>' .. ---~-:··-~·- .:~:-~ .. :} ··_¡,::::_. "' :'"¡'.:· -:-·-_-.-.. 

a la nefrectom_ía to~al.,·o __ , cirugí_a~;_n;¡á_s.~:.conser,v.adora:·,J_6·3). 

. · .... ·· ...... · ... ·i '~.: ,:'i1.1~(0'.~{~1t~'lrt,~ii~Jff"k;;~f 'ii • ..... . . 
Con respecto a -los ang iomii;>liPo~~~,~·;;;:_a_J.gtih·a~.'.~::a~):Or:e~.;·2·C)pi_li'an: 

. - ': ~:: .;; ~ .:;~:·,~:.:·.~:·:{':-,i?,::.~-~t{'.t·f/~~i~i;ij;,;(i~;~'??t~'.;ti~:~i~t~'b~l~f~t-.;:.:·.~:; ·.~- ,.-
que el tratamiento debe: ser..:espec_tante··ty,'i_con·servador ~:'-':se· . 

• : ··:· :-.- ;·,:,, ·:'i· <' -:-:··', ·-:?:_''.:::':':r·::z;;{:??.,-::-·~:c:·~.z:~:;.~~~-f~~-;.:·f<~:Y'~:-;'. '>;'.~ -._'. 
recomienda la cirugia ·conservadora'.:_f..y}i_tumo_r_eC.tomia·;·"}sobre: 

. - ,,-: _·.:- ·:;·:;:. <:/:;.-~(~_\:::f:;::J·?~~?:i~~~~~~\~~r;j:~~ft~f{:;~~~{.;·:~0::~¿~\:.:.~~- <·:e -- 1 

' 

todo cuando el riñan· co'ntralateral\-i:ha'"':sido~·'dc!struído·: com'.:" 

pletamente 11, 61 i . >'\~,;~f-i;E~{~~~r~{~~'~h\t!,:&ri:\; tX 
Se recomienda __ cirugía_ ·canservadora:=::en.:!_rinones _: .. soli ta.rios 

con carcinoma re.rial, ·-u-sá·~~:t),~~:6i~:f:~~~·-~:·~~~~,e~'.~--~·iami·e·ntÓ in -
- ·':·-··:·::\·:~.:::.'~--~~\~~·.:x;~'.!;:)'~-;,'.-<'.>·:.'~_r),i:~:,:i·~~<_,::·;':~'.-:/:::-';_:·- .-:'..' _- ·- . 

situ. La técnica ae··.:oclusi·on·:-'.ae:_:~1a-~'.ai:_teria-,'renal· e hipo--
._. :_:., __ :·.-)_?~-,;~i'.<-~~--J:>.\; _ _.:-'!f:::(._,}:~·-,;,¡~~.:_~,:.:_.: .. _:'·.· _:;_: ·-~· .: " '. . . 

termia permite que -ia· ,Cir.U9f.~.·::· .. ~_7· .. _:.-:r_eal_iCia _,e_n un· campo me-"'." 

nos hemorrág ice. i:~.:t~"Xf_I~t~:¿~:6°~'-;:~~~~~~:-~~~-~·.~- __ es s~'9ura ·y .. ~ºfil 
,, -·. ··\'':-::· , .. -' 

pleta, con menos pÓsibllidad/ae•· dejar• focos ·'microscópicos 
. '. - ·.· .. _._,_, ;'•' -~ ........ ·-' .; '•". . --- ,_ - -_ ' . . " . 

como puede ocurrir_·::co·~_.::.iá<0.º~:i~~·lci.<·e.~·u91ea'Ci'ón\ ¿a -_téc.nica 

descrita proporC.iona'.·; ·~~·~·'{~{~~-~i;k .. ::,:t¡_e'rhpo-_. pS:~a u:na ~-de.cua·aa 
disección meticulosa, -~i:~;_-~:~.~pro~_-is_O ·a~··:i.·a ·; f~-n~16ri -,-~c~a·l 
( 6 3) • 
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La cirugía de escaso parénquima renal es una opción, ya -

que puede realizarse un diagnóstico patológico definitivo, 

la enfermedad local se controla y la función renal puede 

ser conservada (63). 

En casos da enfermedad renal poliquística severa, con di~ 

minución importante de la función renal, puede requerirse 

de aiálisis periódicas e incluso de trasplante renal (19). 

TRATAMIENTO CARDlOLOGlCO 

Cuando se detectan rabdomiomas ca~diac·as,' P.uede realizar

se resección de los: tum~r-~s :,~b-st-I-uci-~'iv·~s--·~ ·ES ta ha mostra

do ser la terapia ··ae·f inl.ti·V·a·· ~-~ :.;-~.'~_gu·n~'~=--_.é~-so·s -< 65 > • 

~ -., 

- _,.,_ - -. :.::;;·/:.: - ., -
'·· ' - .... ::.:,_,._> ~--/ :-

.--. ·._;; -'~-~~- -;_-_,, ":,. ' ~:-,·- ,._ ~:;·;-<. 

TRATAMl.~NTO •.• ~gh%?~~·~;0{i~.j'.•,;~;,:.;:",:_; ~> ' 
No exiSte·: te.ra·p1a·:.::~efeé·t1Va\para· ·1á· :.afección· pulmonar en ET 

.. ' -. ; · .. -: _> __ ·;_:}~~::1;:~·;·;,~'.:~;j,'.~:~~~?~~}~;.:~~~}~~-:~:.~~;~_'.;:i:3.'"\:_,_:~.~-\,:~ :.::·:·:·, 
Intentos\.para{_tr_atarJ!_es_ta.c;·incluyen: ·· :~·o·rticosteroides, an-

::::::·:~iii1J~}¡~¡f %l~i!i~ti~io; \ '.~'•' '°' '""º-
xif en .'-::·La-'"_:admi_n-~St~itci.~~';:ae·-~·aos_i~':\:f_armacolé:gicas de esta 
· · , · .. -. .< ~-·;:t.f.J-'1~~~~~-t:;;:~"i1~;~~"f.t~~~~~:'f;'.:":'.J1':~;.:,~7::r~~{f-º:f ·T~;·t\:~J.~h°'~'.~·:-,: _-,~~.~ '~---·~-, --\'.-,~~ · .- · , -· , 

droga:7 durante;¡ 2 4 ·ctmeses;?.y~·:el-1)·uso 1.de,';~pleurodes is~-- con - tetra-
. · · · ,.: 'i .- .,_;:-~<;_--<-::_ :}y::::~\F',~:;.:.~ii:/;~'.~/~~;f:·:;._:'.-.~::\~:;,::~~:~:l<fl~;~:;b~:.:r3;/i:'!·'.-":\ -_~: :·-: :;: ·-... r .. '· . ·. · 
ciclina · se·'.rr·eiaC-iOrió 1;'.co·nxmejOría··~ltar1t·o'\·de:_·ffianifestaciones 

. . . -. .- :: _:, ;;',·' .. _ :::_·:.-;·:. ;_',_.:_.:.:,::.~~-~,'.~;+~~,'::·;.:~ .... ,~)L~·.:::_\:;;<r.;r};-;~-~'ir~~:;_;_::~\:::.-\~_/:: -_ .. :~!:.- ·-.·_, - -
clínicas como:-'.,-ae·.:: l'éib.ora tO'rfC:ii_< apemás··, d~_'. .. _estB.bili zación 

"·':, .... ,'!-"_\:>- ·: ·''-:~::: <\,;'._'_?;'_..;,;..:;~;·.:~/_'.-- -'·' ' 
del cuadro ~~si)i·~·~t'c:)-i.i'O·;..:·_e,~ ·.'t.ín'.::_estlfciiO '.~:~-~lizSdo por Luna 

en Buenos Aire~, ~rgenti~~ (JS,67). 
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CURSO Y PRONOSTICO DE "ET" 

La E'l' sigue un curso lentamente progr.~siyo ( 5, 3}. 

Cuando el paciente cursa con una·· forma. incompleta de la -
.' .:·-- .'.·· ": '· -. 

enfermedad, puede llevar -una vida_- r·elativámente normal 
. ' ; --::'; ~:º . 

( 1 3 ) • 
C·~ C•' 

La al ta mortalidad- Se.···h·a. aSOciad'd'-: cUa1i"do l~ :~n·ra·rme_aaa. -
. ' .. ' ' - - i "~· -' ·,-<!' .,, ·.:- : ••• 

::.:·::':::·:::';ti~~~~ii~~lf ;t~f [' "· '•••<'•• ···--
·: -:.:· :"~'.i'':.::;..·"'--'<'.. 

. . .. <:·::. ,_'.}_~-i::;'.;~::~;~\';t~/~S\~1'.1 H?-:.;:~_~:D~-' -.. ~_,,_·~ ·--- -'./:::: :: _ '.._---, . -- . 
La -f1i"formaCi6n;rde·,_,_-1Qs:~:-eventos,·?tcrminales en estos pacien-

tes ~ugii~e.&~;~,Wi;~~,it~~~~~~flls(epilepticus", la falla renal 
y· -la_s · inf_eC9iOñéS·,~:in_t'e~Cu.i:r~--ºtes, son las principales ca~ 

sas de. ~~.;~~~1~,¡¡;fi+f/';; ; ... · . 
' '' '::/":\~:'.;·::.:;.:·.',: 
· .. ~·, .,_ ,, -,, -, 

AOtfgUament:~~{, i:~-~-:(c;f,"rop-lic~c'ioiies ~eur_ológicas cobraban un 
', :',·::.-: 

número ,,.irTipO_rt~n-t'e._~·de. :.v~ciaS·~ :~proximadamente 75% de los p~ 

ci~n-t~~·:---~~-:r··~~~-"-~ilt~~·._,d¿:· i~~ 20 ·añoS de- edad. Sin embargo,· 
. , ._. . . . .- - ' . 

c~n l~ · m-~jo~l:~ de· .t'é?--ni~·as __ · q~-.i-~Ó~cji.~as y m~dicamentos an~ 

ticonvulsivos; se pue·ae· a·n_ticipar· un incremento de . sobre-

vida (52,19,63). 



" E S C L E R O S I S T U B E R O S A " 

ESTUDIO DE 45 CASOS 



INTRODUCC ION 

ESCLEROSIS TUBEROSA 

La Esclerosis Tuberosa (ET), también llamada enfermedad de 

aourneville Pringle-es un padecimiento neurocutánco que se 

transmite en forma autosómi"ca dominante, en el que se afe.2_ 

tan derivados 'del ectOdermo y mesodermo principalmeiite., 

/\fecta de mane;ra: importante piel y Sistema nerv1oso, aun-

que puede dar manifestaciones en otros órganos· como cor~ 

zón, riñones'· pulmcines- y huesos. (1,6). :- _,_ ·.-·.',\ :'..\-~_:- _;-,-:. ___ . 

Se caracteriza Pºl:'.-. pr_e_se_nta_r_ :una tri_~~~ Ca'h-~:~·-_{t·h·í~~-: POr:·· -
angiof !bromas, · c_ris~is.;, Coñvul'si va·g'.:._y·:;~~f~'t:~·a-~~~~:-rn'~-~{~~l~:\> 

Afecta todas••• .~~ .. ~ ,•. ~: .. ~.~·ª• ;. ·.~~(~~'~;;',i~~;f ,~.¡\il:;J~;¡;;~~~;8,;,;,·,·· ·•··: . 
Su frecuencia:. es,··.v.ariable.--::segun,.-diferentes:.--'.auto_r.es·: 

· · ~ .. · -:_ -;-· : -~ ~;: ;; :<:: ,::::;;(:,.;-;-~~:~;~~:;:::·~rJ.~~'..~>::.~K~~~~~Jr-.:~~~~~'-;:~~t,:{f,~~i::~'~/f'~/~.~:-:: ,: ):_·.:_. · -'.-: ·\ 
El diagnostic_o _:se_-'<.e_s_ta_b_l_ece;t~PC?t".-t:J~.-~s·.~mai:iife~~ac_iones·- clín! 

cas. Y es t udi~.~:~:~:~1·¡~;~'.t~~:;~ij;¡¡r~JiÍ~~t~~i~y'.t~;'.)J;, 0:',Fq · ., •. ·····;.· ·, · 
No tiene- tratan1ie"rit.o\.e's¡;>ecíf.ico/ .. 'Salv_o :_:Una·: 6.fi";~h:ta_~ióri_ ge· 

nética .· . ;:•' .;';i~~i,'.if:f;~·\~?t ;2;~C,,/" ; ' •' .. , . -
Tiene· una. evolución lentamente progresiva y su prOn~stico 

·-' ~,, 

depende de la severidad del: padecimiento, llegando a ser 
mortal ocasionalmente. ( 5 l~ 
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Actualmente las genodcrmatosis diagnosticadas en el Cen-

tro Dermatológico Pascua se canalizari.~ diferentes· Insti

tuciones especializadas ·para i'ograr ·aS_í su estudio y mane 

poco interés en ellas. En el :c~-s·o'.·:-'de·.::·1-a':-:'_.ÉT/,::iá··_:fl:~Cuencia 
.. '-.-. -- .... ·_;·,-: ·-··".''' .:-

es var 1ada, pero se. ca lculah '.
0 ,~;::~.:~):~~J:_-~,~~~:~~:}::~--~-_·0'.;:_tj09.,~¿:;·~~r- lé'.' .-~o~~ 

blación gcncrnl · : ,, •• :,'~::X.'.'-'.0,;''.}~·~~·;,if'.•s);.,: > .·. 
En muchas ocasionés·, ·-·~1a-·:ET. na-:·,_es:,~iaé.Jn:as~.iCada ;·;.;~ya{.'cjue _se 

_ -_ . . _ . _:. . __ '-·:: __ : : .. ;-:.~:-'.:,: .. :·_t~L::t·:~~-:~~t_:~-~~/'t~;;~_-:~i~:~f1i)5:;_·~~;~f -~~~::/~j-~:-.~-ú>··;:_:i ;::-::·:, ,-. ...-:'· · 
desconocen sus man1 f es~ac.tones·;::~:9.c~~la.s'(cua les;;~:las·(_derma t.Q. 

: : · __ - ,._::_ :·:-: ,. :·-; :·_:.-:\Y~·.::7~:.:;_,,~r·<~_"'{f:r:;:.}::_-~,:{:~_.;·:::•:·--.* .. ~t~t:~': .. ::_,_~.:'"">~\,;: :-:· -" · 
lógicas· cónsti tu yen Una-· parte·f.~'impor.t_a_ri_t_é·~·~_,_::como:-:;co·ns·ecu_en'."' . 

. _ · . .:.- . _ -.-:.'. ._.,.,: -· __ -.· .. _: .. --;·;.·:-~:: ;::::·:;_-:.(:·::~'.·:':·1-·:·.::;:~,'.,.: _i::~~-f,.,-_:_:;'U:-;~~;/-, ~ \-:._.: __ :_· ,_.· . _. -.: .: -· 
cia de ésta·, los :pacicntes.-;_re-ciben"~:üii'.:~tratcimi'eflto=·-.inade:...-

. __ · . -- ". :_ -: ."._ .. _·:·~--- _ :,_ -" -,~':_<~'. ;~:?:::'.·,::;· -.'.-1:.:~:--~'.::{:;!;~t:~.r-~~~~~ };:'.~:::-\.Y~;,::~:;~::;,_· .. ::::·· .. -· -
cuado y una informacion 'erronea::.-.a~-:,su_::~pa-de~Cimi~nto~-: 

Por los antecedenet'es antes eX_~-u~-~-\t'6-~"r:_~_~:~~ 4-~-di\:1"i~ /_i·a:· ela-
. - ' -- . 0-. -~·-

boración d~ esta t6sis. 
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O B J E T I V O S 

El presente estudio pretende alcanzar los siguientes obj~ 

ti vos: 

1.- Estable~cr una .metodología para. el estudio de los pa

cientes- con ET. -

2.- Estudia_r eri' forma integral a· los pacientes con ET. 

3.- ProporCiona.i· informaciórl 9en~ra~ ~obre ET.-Y _una orie11 

tación ge_néti"ca ·adecuada. a' los; pa·c~.e~tes_ .Y ,_-a·· sus fam,! 

liares. 

4. _ ofrecer .el. tra tnliento -máS. · ac:i<icÜ-~aO< _~-:'.· 108 ·:-PaCi~ntes con 

angiofibromas. ·. : 

s.- Determinar la l.ncicÍ~ncia~~.~T~n/1tiiipacl.entes que -
_,,,,_ .: 

acuden_: po~: p~im~·r. ~-~~-.---_~·"=~óilsi.iÍ t~' a:1'.;·:·c·e~t·¡:_c, ··.ó'errnatoló-

gico :.·P·~~~~a. 

6. - Determinar ·la -·frecuencia d.e cada .. u0a' 'd8_: las_ =mfinifest!_ 

~iones ·aer·matOlógic~s- ~"- los pacientes con· ET. 
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Ml\TERIAL Y METODOS 

Se diseñó un_ est1:1di6·:.-prospe:ctivo,· ·10n9it.udina1 y- abierto. 

se estudiaron,- 4 s·~ -P~.~~¡~-~--~e-~.::-,-co~_ ·:·E~-. _q~e-~-'.~.'~:u~-l~r~~- ·por _pr~m~··:. 
ra vez 

cios a-~-:--~a-~~i.i.'b~-~9í_á:-~-:-'.,n·é·U'm0iogía, nefrología y medicina in 
_, -- ;;,· 

ter~a ae'1 '·HOsP·1:t:a1:·.Gcneral de MéXico y el Departamento de 

. Genética d~l ~C:,spital Infantil Federico Gómez. 

Tomando en cuenta que la ET tiene una· penet.i:ancia i'ncom-

pleta y expresividad variable,: y· que· ~-~i'st·e·~- :.·f~~:~a-s_._.fl:-.. us- _ 
. . --.;.~,,; ';:_: ~ . 

tras de la enfermedad, fué nec,~ª.ff::%iqj'~;~lj;.~\~~~entes ·;.·~· 
reunieran 2 ó más de los_: siguiente-s;',crit'erios';:ae>-_l-nclusion: 

-:::::::::T:: :::::::::::l;:;;(i;t¡~~t~f ~~f jj}'~: ' . 
- PRESENCIA DE MANCHAS ·HIPOCROMICAS;iLANCEOLADAS 

·.,·,-, 

- "PIEL DE ZAPA" 

FIBROMAS PERIUNGUEALES 

l\NTECEDENTES DE CRISIS CONVULSIVAS 

- Dl\TOS DE RETRl\SO MENTl\L 
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A cada naciente se le reaiizó una historia clínica compl~ 

ta, la cual valoró ias·· manifeS_taciones dermatolóéjicas y -

sistémfcas, ª5:Í como 1-oS. ·an~e-~·eaent~~ genÓticoS. 

Se solicitaron ·1as· 'estudio~r-_qUe .se- cÓnsiderarOn necesa·rios 

da acuerdo al·- cúadro clínico, para valorál:. el grade) de· 
. . . 

afección sistémi~a. Los estudio.a incluyei-on: RX de cráneo, 

teleradiografía de tórax, RX simple de abdomen·, RX de. ma-

nos y pies y to~ografía axial computarizada.-- (ver formato 

de historia clínica). 

A cada pacie::nte se le elaboró un pedigree _Y· se -~e propc:;>r

cionó- coris~ jo ·_genético •. 

·-_- .. __ :- ._: ... _<_::':.'..:,-:-·;_.-. __ :· __ .:>:,·''."./; _--_ .. _,_ ... _ ., -__ .-'-.' ;:·- ·--~ -:_·-~- -':-,'.',_. . . · 
Con, respe·cto<~á .,ina°iiejO .'~.y .-,,_·tr·a.tamiéilto ,·~~;·en·_~tO:s Casos--; eri que 

_- '·-. '.: "'>: .. ;' ,';:_:-'.<,'·::,'.::.-";.-t:·.;~~~:;;·~~-~."_:_:,-~,:.:- :~. -~·.··.'.._~'~,-·:;:<: :'<,\_:; -·~-~-_:·_: .. -. .. 1·'._:" .. ~f: ._i' . ;- :· : ·- :· ,: : 

se de! ~ec.~_ó_.·::- ~.~·~-~-~-~ ~ ~-~-~ .-:~~ª-~ ~ ~.énti,<?_~· Si.~-~- \'.}~,º-~.i .~:~-~-~ ·~;. i ~-~e rcán su 1 ta 
a1 s·~·~·s:·¡·~:¡~~~}~f-fYi~~f~~:~~bi:~~~'.í'.~:~~~?~6·~:~-~~;¿~·-~1h~·~¡:~_:X;f~:;:~': <·¿~ .. ª·-:;,-~~·ni-~.· 

· .,- ,_ . -'.~ .:_.,_-~:.-'~_· __ ._J).;:;y/~',:j~·:N:<t~..; ¡·~)f-i.::~·:.'.-:_·_/:~· ,-:.- : .. :::._ __ ,,_.:_'-- -:.-. - ··;·'·'~:. .. · ·.:~. -- - ·"' . -
f esta'cion·es::~der·inatoló9iCa·s···:·fueran·: ·tra .. tadii"S":··: é-n-'·:e'Sté .. :·Centró. -

Pa.rB(-_,i-~~'t:il;~{di'k:!~i}~'.'~;:~-iJü·h~~-~,~-a_.¡·~~ ·~Y 'gi~~J"i0.aiiiá·>-.. ~-;~,{"::~·~·~:i;Í~_j:'.-·~ 
···,,.. e·:; ,•: •· .... '!·:~-.-.~"' 

ei~c-trbf~i·g~~a6-i6:~.;: :-L'o_s, · angiaf ibromas ·se ·~_trat··arOi\ .:.-con.: cri"2 
:·- ··:...-':"·'·'"' ,, : !.",· 

_, :-:,_- ~-··:-," 

· c.:Í.rugíá, dePB~di.'e'ndo de la variedad C1!ni_ca>,de·1 · .:t'umc:i'r ~ 

Los da t'os obtenidos· del estudio de . lOs · P·Elcie'rites fueron 

vaciados _en cédulas de recolección de datos,. 
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HISTORIA CLINICA PARA PACIENTES CON ESCLEROSIS TUBEROSA 

FICHA DE IDENTIFICACION 

Nombre.-------------...,..,.---,..-.,,-,---,---.;..;.------~ 
Edad.-

Sexo.---------..,----,.--'-"'-,..--,--,-,.""'-'-"-"'--'""--'-'-"°-'---'-'""-
Ocu pa e ión . -----,..---'--· _,'.,,..·_::·

7
,-.: __ -:.::-~;,.;..:·:_;_:_~-.;.· _·'-.,_·,.,..,..;·: . .,.~-;.,.,,;,..~;..::.':· ,..."_,.·,...··..,>..,~T __ -_,_: _:~-' .. :_i-._-: ·,-"-----'--

Lugar de or íge'n . --·-,..,....,.--,-..;..;._,·";:-::._: .;;.'.·;\;..::.::".::--,-'\'-,.:_·.i,.'¡-;;_.· ·_,._:-:·.;.·\=·:-' _·_:':,.-:r·._::~_-.:;:-_!.;·:_-f-.,.<-'"-:·'---'--··.;.., ··.;..· -'---'--

Res idcnc ia. - -----··.,.·_··-·-·...,..._:_c:.c_·_:·_·'-· _·_··..,·--Y,_::·..,'....,.··,.:~_·._:· __ ~-,; ... ·;':~_·~_:-:;.,.;.~_;'--;}_~----: _______ _ 
Teléfono. - .·:::.:. '---->'.-; -:--,;-.· ·· ··:'<".-· ·:,·;; :,, _:_:(:<-, _,, __ , -":-:-·--:·- /':> 

Investigar la presencia de:. 

ANGIOFIBROMAS 

MANCHAS HIPOCROMICAS 

"PIEL DE Z/\P/\ 11 

FIBROMAS PERIUNGUEALES 

FIBROMAS GINGIVALES 

FIBROMAS BLANDOS 

MANCHAS CAPE CON LECHE 

POLIOSIS DE PESTA~AS Y PIEL CABELLUDA 

HEMANGIOMA VINO DE OPORTO 

NODULOS SUDCUTANEOS 

OTROS 

_-,. 

De las lesiones encontradas describa su TOPOGRAFIA Y MORFOLOGI/\ 

INTERROGATORIO 
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ANTECEDENTES HEREDOPAMILIARES 

REALIZAR PEDIGREE QUE COMPRENDA TRES GENERACIONES 

ANT. FAMILIARES DE ESCLEROSIS TUBEROSA 
Padre ( ) Madre , ( ) Hermanos ( ) Tíos 

( ) Paternidad ilegítima 

ANTECEDENTES PERSONALES 

Sufrimiento fetal 
( ) Crisis convulsivas 

Abuelos ( ) NO 

TiPº------------------------------Frecuencia _____________ .;.... ____________ ~ 

Duración ___________________________ ~ 

Tratamiento _________________________ _ 

( ) Retardo en el desarrollo psicomotor 

Investigar la edad de aparición de: 

Sonrisa social-------
Gateo 
Caminar ___________ _ 

Control de esfínteres ___ _ 

Cefalea intensa 

Vómito en proyectil 
Alteraciones visuales 

Especifique 
Taquicardia 

O olor abdominal intenso 

Sangrado de tubo digestivo 

Sosten cefálico -------
Posición sedente------

Primeras palabras ------
Vocabulario actual------
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EXPLORACION FISICA 

CABEZA.-:' Buscar' dato~ 'de hidrocefalia·_·'-....-:--'--'---'"----
. -- ·-·~.:-·-.... ._- <· 

TORAX. -··. E~-':'~f~a·· 6~-~d'i.~~¿:ri :-,i~-t~~-~~~~-: rabdomia-~as cardiacos -

por medio_._:de_· :t~quic8.~di~ y_ -~rrit~i-as. En área pulmonar 

buscar qu.i"á-t9
1

~ [,i-~U~~-1"c·5 ·y pUlmonares, fibrosis pulmonar 

y pneuma·t·óraX -~'-.", .....; __ ._·,,_. ------------------------
·-··- ·:. 

ABDOMEN.~ 10'~-.é_S:t~·g·ar la pres_encia de hamartomas en riñones 

híga:ao; :'p-áó·cre·a·s,-:y·~:i:.·es·to-·ae -tub~ digestivo.-----------

EN EXPLORl\CION NEUROLOGICI\ Hl\CER·;ENFÁ'sisi.EN:' '·, 
' '''-";'.;<:<::.' . 

) cuadriplejía' ·<>V il;,,miplejía ( ) Paraplejía l desor 

dencs extrapiramidales 
. ·->'·',.,_·-_.:.- · .. 

) coreoate·tos·i~ de extremidades 

Incoordinación cerebelosa )"_/-.~ra'st~rnos del lenguaje 

trastornos sensitivos defectos del campo visual 

desviaciones de conducta ) perturbaciones morales o 

afectivas. 
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ESTUDIOS RADIOGRAFICOS BASICOS 

RADIOGRAFIA AP Y LATERAL DE CRANEO--'-------------~ 

TELERADIOGRAFIA DE TORAX---------------------

RADIOGRAFIA SIMPLE DE ABDOMEN _________ ;_ .• _'··'_''_,._· ... _·•·_·-----

RADIOGRAFIA AP Y LATERAL DE. MANOS. ;¡·:¡;~E;~,•-·_'._\'_··_•_,,._.·_·_·_•·,,_------
,-.-.---.-", ·"'-·f--- -,,. 

ESTUDIOS ESPECIALES 

.,,, 

' .:-~ :·:·:: ~:·{. '~ .. ,, -·:;~~;;..·: :·:' ;,-·;.::,>.· ~;-;· ,:_:";\'· 
_.,_'.::.'' -~_; _ _.,:•~--~ .. ;;~~;:i :·'.~~~i·;.~:/_ e·--:·· - ,< ____ -

SOLICI'rl\R IN'l'ERCONSULTA AL DEPTO. DE GENEÚci{cuarÍdo':rii:)'sea 
.- ' - ,- ~~-;. ' )>' ,_ -~"-:-~.-: ·-:·- "°' ~ .. -... -·-

capaz de dar una orientación ·genéticlt.-.------,-_,.-·-.-_-,-,:·--"-----

. ·.: ·---.'' ', __ .,.-¡> .. ~i,·, 

SOLICITAR INTERCONSULTA A OFTALMOLOGIA PARÍ'\ ·DESCARTÍ\Jih,A · .. -

PRESENCIA DE FACOMAS, EDEMA DE PAPILA, ATROFu{'oPTÍ:CÁ.·Y/PA-
;c. 

LIDEZ DE DISCOS OPTICOS (ANEXAR REPORTE),;; . .:.:..,;.;__;.-'";;.• ... ,_.·•"'"•_,_-_.."_;",;;''.;.";.;.'';.;.'''_;.;..;..._ 

!;?E;ILICITAR INTERCONSULTA A NEUROLOGIA e ANExiíii/kE:í?oRTÉ - , • • · · 
- - . ---- - ' .. t._ - ·-

' ,-, 

SOLICITAR INTERCONSULTA A MEDICINA INTERNA '('ANEXAR REPORTE)_ 

DIAGNOSTICO INTEGRAL --------------'----------
TRATAMIENTO---------------------------

COMPLICACIONES-------------------------

NOMBRE Y r.'IHMA DEL MEDICO 
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RESULTADOS Y DISCUSION 

INCIDENCIA 

El número total de pacientes vistos por primera vez en el 

servicio de consulta externa del Centro Dermatológico Pa~ 

cua en 2 años, fué de 84,275. De éstos, 45 fueron casos -

de ET; Por lo ta.oto, la incidencia de la enfermedad en C§. 

te Centro fué de 53 por 100,000 pacientes en 2 años. Esta 

cifra __ es tres. veces mayor que la encontrada por la Ora. -

Rivera en un·a reVisión de exped~entes de este Centro (~o·). 

Muy probablemen_te __ és·ta -obedece a· qu~- Se realizó un .-e-st.ua·i~ · 
retrospectivo en el ·cual no .se .-in~l~~~' .a l~s fámiii·~r·e·~ -
afectados.- En e1 ~~~t·-~a16 :_·~~~,J~:l\·s··e· __ : t~~6:: ~~·-::_-d-u·~-n;:~_~'--~-~-~~-t'~-- -

al propositús·~- .comci·:_--E¡- '. f~·ri,1'i;Í:¿-~~s·'.--~;ú.-e~.:Pré~~nt:~b-~-ri/ei: :~i·~-mb -
-'.. r, . .-, .. ; ! '·_,. ',: _; .• - :·-· :· . :: . _· . - . _·:·---~ ·., .:: i- -:: --~ ---:··:·· _--.•• : 

padecimiento, · 10 'cú~-i- .-·alú~ten't:6 -... notablemente ·1a=- incidencia 

de la enfermedad~. J /, / , ·. 

:~:, 'º°'º""' ,,;;~ ;:,:.,~:::: ~¡ ~~:::. o;; .~.º ,._ 
menino y 17 . de~·-· ~e'XO'.":· ~~S'c(:{i'i~-~-: _;_.;Á-.:-:~:ii~:~-;~-~~-f~- ·di3';_la ·may6_-

ría. de l_os. ·.?:epOries--.·--~i:~:~-¡-~-~:¡_·'.·;:~ri-:~·::1-~~::{;~'~~~~i-~:~:':.:ij'~'~--~~-f_i~r~n 
en es-

te estudio fué mayor el número de_ afec.t"ados·:. del sexo fem~ 

nino, en una proporción de 2: 1. ·probablemente "ésto se de

be a que la consulta en las mujeres obedece a razones de 

tipo estético predominantemente (29,4,13). 
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Del grupo en.estudio, 8 pacientes se encontraban en la 

primera,. décad~' de· la .v ic:la, 18 en la .s.~guO.aa, · 1 2 _en la 
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tercera, s· en ·-ia-- c1:1~~t.a_·-_·y--Solo 2 _e~ -_-1a·:,.-qUi~~a· a·éCii~;la ··ér~ 
.·,·- ,-:.-.-·· 

la viaa· .. · -como. ·pue·d~-~----ob~e_rv·arse, ... 1a'..'_n\~·y,~_~í·a·<~-~- :.ici·~:: __ pa~ien-:-
. . - ·. -·~.:.:.;. .. _; 

tes . ~u~-ªª b-arl". _i·~ ·--~e-9~nda> · y-,-:~·er~~r~- /d~Caa·a ~;:~:-·o-~·up_·a __ n~;C? __ ;;-un· --'66 % 

del· tot~l.. , E~~¿, puede expH~¡~~e / y~~~'J'~:~<,;:;;é~~2j~d~cl:s~: _; · · 

vuel v·erl_'\~·á_·~~- -~-~ó~e·~-s"ib i~~-_:_;'.i~'~:;· ~~n·i f ~~~;h~~/f~'.~:~\:;~~~~~,~~-i~;¡~~s,. 
. . : :'·:--~·- ·-;-,:~.(:'.:'.:'_;-~,~;:.:;-!~,'.~2:E\~~~<-fX~0~'{tf~!"X.:--~~ .... ; -_>,::•:.~~~·-· -:- _ 

se a.fect·a··· ~i--- .. -~~p~~t~:·:'.~_St~t·i~-6 · y,.1· __ son:;motivo·:.1de-_;'·consulta .". ( S). 
, .... , ,- -,; ...... ·r,\.~ -~--=''-·".'-•;;-:,.,,,.\~··'.~:;;-·-_,_.,,.~--.:c·o.· . ·-, 

(ver tabla 'No.IÍ.(·>, > .~·: .'\.<:•.•f<·;•*{c;;f,:(i\;~Lss; .... · 
:_;, '·' ,_.:;-_,_ :~:' ·;.,~·- ,:,, i · ,:-:r .,. '-•:: · -~1 ·: 

OCUPACION 
:-;-_·;:·- :::,. __ .-:-__ ,., ::·-"""-'·:-<·' ... :,=~'-- ----· 

~:~;_'.·, -«~:~~ .. :-::;_··; __ ,_._f.~\Sit·-~~:X:.:-_ ::~:~,-~:'._·_;-( ~-_::· .. ~---~-:·:_-:_· -_ -~/ii.----- -· 
Con respeCtci -a '•fa· ocUi;>ilcióri~t_1~:12.~:paciárltes eran --~:S.tt:id"iarltes 

- - -· _,-,,_'.--'----,·-:-:;-f;;::(t;'/:~_.,_--·- .. -;. ' - J -~ -_-.:-: 
10 empleados, 3 obreros·,/6.'<s.e :.dedicaban. a labores del· ho-

gar y 12 se encont~ab~ri::_':;d~~~~p~-~-~d.Os:,: .-Ce los cuales 8 eran 

preescolares. Generalménte _los_paci~ntes con ET son consi

derados com~ personas no productivas, ya que cursan con r~ 

traso mental. Este estudio mostró que aún cuando ellos no 

desempeilan trabajos muy relevantes, la mayoría cuen,ta con 
1 

un empleo, evitando con ésto ser una carga social (.49). 

ANTECEDENTES DE ET 

De 45 individuas estudiados, en 26 (58%) pudo comprobarse 

la existencia de antecedentes familiares de ET y la tran~ 

misión autosómica dominante de la enfermedad. El42% res--

tante de casos debe considerarse ocasionado por neomutación. 



·'PACIENTES. DE e.ACUERDO· A EDAD 

EDAD . '·'PORCENTAJE 

o - 10 17. 7 % 

11 - 20 40 % 

21 - 30 26.6 % 

31 - 40 5 11. 1 % 

41 - 50 2 4.4 % 

TOTAL 45 100 

Como puede observarse en esta tabla, la mayoría de lo$ pacien 

tes cursaban la segunda y tercera década de la vida. t 
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Estas cifras son similares a las de algunos autores, pero 

difieren de otros, los cuales reportan_ que ·sal~ la terce

ra parte de los casos son de carácter hcredit~rio y dos -

terceras partes son debidas a neomutaciones' e 4, 2·, 25). con. 

forme se cuenta con métodos más precisos que facilitan la 

revisión de familiares, el diagnóst_ico de ET por transmi

sión autosómica dominante, es aún may'or-,que los que se cB_ 

talogan como ncomutaci_ones ( 35). 

EDllD Pl\TERN.11 
-.- ,· ......... -_ ' ; ' " -

Con re_~p~_c,t~-- ~?ia -~~~d_.-pa·tkr~a > 20 · paCi_O~~es_ fuerorÍ: cogen. 

drados en --1.a -~~rc~ra':_·.-~écri-dá. -~~ -¡~ V1aa·-~ En 10-·casos no .se 

precisó'.:ia -eaad p·atérna. A ·pesar ae· que una de. laS causas 

de neomutación· conocidas es la edad paterna avanz_ada ,· en 

este estudio este parámetro parece no haber·. fnflúído en -

el· origen de la enfermedad, ya que la m~yoría fueron pa-

dres jóvenes ( 71 ) •. 

HALLl\ZGOS DERMATOLOGICOS 

MANCHAS HIPOCRDMICl\S (MH) 

Las MH se detectaron en 37 pacientes (82%). 15 se presen

taron en tronco y extremidades, 15 solo en tronco y 7 so

lo en extremidades. El número de MH fué variable, de 1 a 4, 

con disposición perpendicular al eje del cuerpo en el tren 
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co (Fig. 4¡ y paralelas en las extremidades (Fig. 5 ). El 

tamaño de las manchas fué variable, de 1 a 5 cm., con pr2 

medio de 3 cm., de formas ovales y triangular-es··, c'on lími 

te bien definido en la mayoría. . : . . . 

La gran mayoría da las MH fueron detectadas·· a la -revisión 

simple. Solo en 3 casos fué necesaria·-1a-'lámpara con luz 

de \'load para la visualización d~·-.1~~; i~-si'~nes. 
De estos 37 pacientes· con ·_MH·i· .36·;-ias·· presentaban desde el 

nacimiento y solO .. _en ·.un·o ::·ae.:·r~ii-~:~ ·se manifestó al afio de 

edad. 
:,:_-,;:'. 

-~ ;:·· -:~ :· -

La f rccuencia ·- ac ·'M¡:f·:-~~ -«~~y; _v-~~i'~_b·1~·:>· según diferentes au-

tares. Va desdé:'.e1'.ls·:¿¡1·,!lÚ',(29i45). En nuestro estudio. 

fué de 82%. _ S~-- -~~~.,~ .. id~ .. ~~----por i:·-i·Ó::--~--~-~~t~, :'·u~~; ____ ~·~l-1~~,~-o->co_n-S--~ 
--:·---

tante en ia ET; ···_y--.t~~an-dO.':~--~ ·--cúen-ta . .-:que._de _'37_~-~-:~G<:'_estaban_ 
·'- - - - ·- ' ' .• ' '- .. ,é;._.; ... - - . 

· ,·,.-:-.:o::~:,-- ,>f-;_;;f~\?;{;:,-t~~;_=::,_¿_~.--.F-:~~~;-;;~\o,/.:. · 
Ya que estas manchas cuént·an·:co·n:·_'ún'·'·n'umero __ menor de mela

._ -_ .. ;_'.·_'.,':_~~.:--0~-~t--¡f!¿~J:'k---·~-~;:;-<:-,_-., ;-_ ; ,- , .. 
nosomas y por lo tanto de _mel~~i-Oa_;"_':pez:~a~ecen pálidas a 

la exposición de la· luz,. f-~C·¡:].i~--~;:riJc,' ésto su detección C 44). 



:~. ~'2; 

,· 

. 

'"'Vr,¡;;t.-..... 

l"ig.4. I .. 1s rnanchns hipocrómicc1s Ioc,1liz,1d.1s en r·l tronr·o ~,;e prcscnt,1ron 

con dis¡-0sición l}l~rf.JC.'ncJicul..-ir al eje d(!] cucir¡..o. 

r . 
.' . 
. 
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,f.. 
·~. 
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Pig.5. En las extremidades las manchas hipocrómicas se dispusieron en 

form.1 p...1ralcla al eje del cuerpo. 
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ANGIOFIBROMAS 

De los 45 pacientes estudiados, 43_ (95.5%)_ cursaron con -

angiofibromas. En 30 fueron de tipo.-~ibro_so·, en 6 de tipo 

vascular y una combinación de fibras·a --y, yascular ·en .7 pa-
, , '--" 

cientes. Se presentaron cO cantidaaciS -~at/.ia.bl~S,' deSae e!!_ 

casos y pequcíios, principalm~ht-c --~ri:~~-~,{.~~:~;:_:~-~:~-1~:~'-tes más jó
venes ( Pig. 6 ) , hasta abund~ntCS_;:'.\)-~:-d~.:~;-~a·yp·r·_.;~_ta·maño, sobi:-e 

· .. ·' '•;. :_·_,.,;-_-~-~· -~'-~--- ::f:i_J.~;'i_f::,:_;,',_~~ ·-~:---:~ 
todo en los pacientes de mayor"edad,;( E:ig .·',7). ·_-En todos 

los casos se presenta_ro11_: ·c6~<-t~~:~:,.:,··~i-~·i'Jib;J-61ón centroCacial. 
-- - .. ·· _'}-'. .:;·~t;~~:_'.:':~(:~':fi'(i':;j,,t;,~\-:j/~;-.~~;_._'.,' 

Los angiofibromas aparecieronJ:,~en.::~-1a·.;::primerri ."década da la 
. ' -,·; ·_ :·;_• --~-- _· .>~-'.· ;.;-~<:·::~·,:.'~:./i~l~~p~~~(~'.'f)~;;;;:_!~~'/~ ,;:·-}'~: '·; ;.:- _-,_. 

vida en 27 pacientes c:_·y~·:;en-;\~laG-';.segunda'(decada.· en- .. 16. 

. , · . :\,·1t::·.~s·l~\~:1t~~~~l~!~'E;"~~~~ .. ;:E , .·· . ... . . . .. 
Los angiofibromas;;Juerori;:::las';t,1-esiones--;dermatologicas más 

~- :· ~-..._::-, .. ~:~_ .... : .~:'._i,~'._-:: .. f~(;\:~7'.'.~~;f~~i;.';~f:1t~;;~~-::~-?i~Y~>/<~;.~)i.>> .; }--:" --. 
cC?nstantes, ya:-'.que.~se\encontraron~{en-'. 95. 5% de· los casos • 

.. ·· , ., '· .,,. ':·'; 11:i.f1~·;~;)izi\~;:,]i':~;c,;' > · .. 

En todos los pacientes ei"' mé!>"tiV'o d'e""consulta fué el defe.2_ 

to estético .que estos tumores producen y secundariamente 

las hemorragias e infecciones agregadas. 

Los casos en los que no se encontraron angiofibromas fug 

ron nifios menores de 4 afias de edad. Tomando en cuenta 

que es después de esta edad cuando la mayoría de estos t~ 

mores inician su crecimiento, -seguramente si se siguiera 

la evolución de estos pacientes, observaríamos la apari-

ción de angiofibromas (S,3,47). 



Fig.6.Lo!i nn9iofibr<.xr.-.:~ fu1~ron [·~qu•~ños y ~i·' fJ1"1·~c.·nti1ron c·n •~'!iC<1s¿1 canti

d.1d en lo~; 1~-1cil'nt•_·~.; m:ís jÓVL'llCfi. 

Fig. 7. En r1ncicntcs de milyor edad los angiof illromas fueron 
nu1ncrosos y de milyor tamaño. 
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Aún cuando no en todos los casos hubo una relación direc-

tn entre el número, cantidad y tipo de angiofibromas, los 

tumores escasos, pequeños y principalmente vascularizados 

se observaron en 1os pacientes más jóvenes, y los angiofi 

bromas abundantes, de mayor ·tamafio y con aspecto fibroso 

en los pacientes mayores. 

Puede suponerse que la evolución natural de estos.tumores 

sea un aumento en el número y tamafio de los· mismos y una· 

transformación en sus componentes·estructurales que~le 

permitan variar su aspecto ·morfológico, de vasculai:a fi

broso. 

"PIEL DE ZAPA" 

La presencia de "piel de Z~pa" se encontr~ en 24 pacientes, 
- ,., ·-·. .., ' 

con una localización p1'incfp~lmente,;;,'nre'gión'lumbar y 

lumbosacra. En. 2.,~pa~i-e'~-~~;~:·,~;~~-~;(~·i·-~,~~~ió:;:~·~:.;,:-1a· ··eSpalda y en 
··.· .. · · :; , ,< .. -~ .. : .J.~·:,::.~:.:\l~·::;~¡~;·;·i?J.~;~A:?:':5'.:}'.:::.~·-';t~>:'.'.f~r_:,_'.:::::>_,/'.:· .: _;~ --· . ... . 

1 en muslo_ derecho_~~~-· El.~'.,t_amano_;:,:~u.e."::._v~riable, desde pequen as 
. -' -.-. : :· ~-.:: .·.'.~~:~:.'· h(?i;.>;~~1~-'.~¡~~;;~:~ib~'.:~.:,~·ti:;?~f :/;~;,;;. __ :;;:?·'.,~:.:_;'~',~ '. ~ 

lesiones aisladas:-:_de)·l:--~·.cm·~'.·;-\'has.ta~igrandes::·placas de 1 O cm. 

: : :-:::;.:: :-<-:.-I:~,;}:!$f +1~~f j~~~~~~t¿~f ftV~{;~R~~?}-f :::~:- ·<::-:-.-:· ---- ::':. 
( Fig. 8). En todo se los;ccasc)s';'fiestass·placas de tejido con-

. ,:~ ... >:_r·::-~;_f¿:{5~t:;~~~.r~trt~-~\t~!.<~tirt~:~::._>~ · ... ,'- ·;.. ... :. 
juntivo apárecieron.' .. entr "'los ;;_l O;;."y~;--14 :anos de edad. 

""""' """""'t:;~;,~%~11~f Los fibromas periungueales_ds~<de_tectaron en 26 pacientes, 
. . .. }>. ~-.\\:::/:.}D/:·.;_ , -: ,·; 

afectando tanto extreiTiid_~:ª~-~-/-Super·iores como inferiores, 

sin predilección por algu~i de ellas ( Figs., 9 y1 O). 



- •• :.~ c;:1?. 
. .,....... ~,;¡; 

. , :~ 
-· ~· -;;. 

,.;. -:-~ 
:.,_ .... ~ 

:~::i~~; 
~ -;,·~ 

~· .. -~. _,, .. _ 
- -~je~ 

- _-:- --:~ l 

Fig. e. La 1'Piel de Znpa" se localizó principc"llmcnte en la región 

lumbar y lumbosacra. Su tamafio fué variable desde 2 a 10 cm. 



F'ig.Y. Los fihrorn.-1s r,....!riuncJU':'Ol•::-o a¡ ... :1rr.:-cicrun en la pubertad. Por lo 

tanto no puc·dr_~n con:-;id•..!r.1r:->•.: un mt1rc:<lclor temprano de la enfcr 

mcdad. 

Fig.10. Las extremidades inferiores se encontraron igualmente afecta

das que las superiores r..or los fibromus [>Criungucalcs. 
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La ''piel de Zapa" y los fibromas periungueales o tumores 

de Koenen aparecen generalmentci .. en.· .. la púbertad. Por lo -

tnnto na· pueden c~n·~·~d~r-~~·se,_ hn ffi~rcador teffipranO .ae· la -

enfermedad. Sin :e~~~-~-~'~;,,~---,.~~~:a·~·: s-~·:<¡_~rl'o'~-~an~-ia ~ent_ro de -
. . ' ''í __ ',- ·'·>' :;-· ""_,,,,- -:- :: .. ·, -._._ 

este padecimiento; __ por/s'ér. --U1ia'" lTiaOiféstació~ dermatOlógica 

frecuente; y~-

mente ( 3 l • 
. '.-... ,:::-,·.~--,··;o:,.· -./_.'-:',:·_. 

·_.:·:·-;:::~~? ·,-,_ -·---~. , ...... 
' -', -· -:·--' ·. -~-'.~·:; .-~_f:~:_ . '.-'; --. 

FIBROMAS G0I~afS~i;'ks > ' } 

Los fibroma:r~1~~r~·f{~:~~.~~ ~resentaron en .11 casos ( 24%). 

Aco~p_~-fia'"~?~-~: ... '.O-.;i~l'd~-~.:~:~:~:Ji~~t~=s·_.: __ :ci6ti, ~-an¡~~-s-taci~~~s más seve

ras de __ ·1_a_:·_.e:n.f8~-~~:aBa_~-~--:: L·as ---¡~:~i-0~~~~'.-fúe~o·~-<~e .-es.ca~as a -
--· _,:' _.· '«: - -. . 

incontableS, de 1_ ·a 5 mm., algUnas ·:· d~ .:-~1-lB.s -sangrantes 

(Fig.11 ), 

FIBROMAS BLANDOS 

13 pacientes (28%) mostraron fibromas· blandos en números 

variablas de 4 a 16, en cuello y axilas (Fig. 12). Llama 

la atención la presencia de estas lesiones en individuos 

tan jóvenes, ya que 9eneralmente aparecen en obesos en la 

quinta década de la vida. 

OTRAS LESIONES DERMATOLOGIC/IS 

Otros datos encontrados fueron: manchas café con leche en 

3 pacientes (6.6%). En uno de ellos la mancha coincidió -



Fig. 11. Los fibromo1s qinqi•1alr_'S acompañaron .i lns form~1s 

mcis ~cv0rns rlc }¿1 ·~1lfc1·n10dnd. 

Fig. 12.Los fibromas blandos se presentaron en cuello 

las. Llamn la atención la presencia de estas 

ncs en individuos jóvenes. 

y axi
lcsio-



Fig. 13. Las manchas café con leche se presento ron en 6. 6 % 

En este paciente la mancha coincidió con una placa 

de "piel de Zapa•1 en regidn lumbosacra. 
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con una placa de 11 piel de Zapa" con localización en región 

lumbosacra ( Fig. 13 ) • 

Se presentaron pl~~as· de:·,~ejida· conjuntivo e·n pie~ cabe-

lluda en 2 pacicntes"(4.4%.). 
:~:'/ :};>.:·.;:,: . " .. :.,.' 

_, ~ . "·; "; 
;: .. .-;-,·; ·';/. \-:-··:''• :·'1 

Algunos ButOrcS·.~ mCnc{ori·a_O ~:)Íatiazgos poco_._ frecuentes dentro 
,· ·,. ~! ';'·.::·· - • ,.-.>-··· ' 

de las manif_C'S'triCiC>iieS ·~·ae·r_rTia'tológicas -de la ET, como' Polio 

sis ·aé ·'p-~:#-_t4_Á~;~-'~~~--;~~-~~i:6\:·~~-,-:-~i0~i'._-c~b-é1l ~da~- nódu16:s_·_ su_b-·cutá-

neos y h-e~ari~i-0-~~ '-~n· .. ma~ch~·- vi:no de aporto. En· este grupo 
,-_--_ , -. . . 

de cstudio:no·~e:,ericontraron los hallazgos· antes menciona-

dos ( 5' 28) • 

MANIFESTACIONES NEUROLOGICAS 

CRISIS CONVULSIVAS 

De los 45 pacientes estudiados, 35 cursaron con crisis con 

vulsivas. En 20 se presentaron en el transcurso de la pri

mera década de la vida, en 14 en la segunda y en 1 en la -

tercer década. La gran mayoría cursaron con crisis convul-

sivas generalizadas tonico clónicas, las cuales se habían 

presentado en forma esporádica. Una minoría (4%) cursó con 

ausencias y espasmos infantiles. 



100 

En la mayoríª de las series reportadas, las crisis convu! 

sivas son un signo constante de .la enfermedad, aún cuando 

no se presentan en todos los c~sos.. Generalmente se encucn 

tran en 88% de los pacienteS C so)~ .En·. nuestro, estudio el 

porcentaje fué menor (77.?i) •. rEiib.~u~de atribuírse a que 
- : :'. ___ :_ ·:::_ -··.·.,·· .. ~ /·. ;·_·, . -. 

en muchos casos el interrogatorio_fué realizado directa--

mente al proposi tus:.-.y._:g'eri~~-ál~~;~:t~\~rC:,·s· pacientes descono

cen sus antecc.de~te·s': ·ae':-.>~:ri-~~i;s< ~~6~ri~-~:Ís'ivas, sobre todo si 
- ·--~-:-~- - ·;. ,,~ . 

causa de~ ~on~u·i·~:~--'.·r~:~-~>~~:~:f-~';:::::·-~~-~·-i.ic·i·~-~ C 23J. 

·,·,." .. \»; .'··: .• : •. : . .. ·. ·. . : . . . . 

No fué posible hacer; la :,~orre·¡:~:~iÓrJ·-/d~~· ia-: ~"v·o1uc--i-6n de· 

e.spas·~bs · ~Óf·a~-tii_e~·:_:·¡i~-~ra ".:_c~i~i~. crisis convulsivas tipo 

convulsivas tonico clónicas generaliz.ad-~s: ·-,-~~~-O :'se.--:,_;re.fi~·~· 

re en otros estudios ( 23) ) ' ya que la maio~~a d~ 2

los p~-
cientes habían cursado con 

curso de su enfermedad. 

RETRASO MENTAL 

En 27 pacientes (60%) se observó retraso mental~ En 17 CE 

sos (38%) fué leve, manifestándose solo por apatía y "ter-

peza. En 9 el retraso mental fué moderado, cursando los -
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individuos con -Pº~? dominio '.del ·l~nguaje y trastornos en 

SU V ida inte.lec.tu~'i • --.1 ;-6~~0- ( 2% )" ffiostÍ:Ó ·da._tOS de seVE!ro -

retraso mental 

mal dominio del iteng~a:Íe.y falia•totál del: control de es:-
'e-- ·, '.·::· ,_.: .' ___ -----.--.. :·_:;·.- ·,__·::, -·._-~.--. <> . .:' .. -.·.-.-:.:_.. ;,· "/·-·' . 

f íntereS .::·:.. · ·;:-,_. ·io ,.,., .-, ,.,,·<:- ,_ •.. ;0-·:· ·· "', , .< .. _,_ :·,:_---- ._ :-. ·,:··:::--· --... :.·:'. :-r.-. · · .·.· .. ·':...-·. -, __ .. _,o-:-. ,-.. !.-- ,. .,-?:,-.. ' ' ' ··::::::>~- -" _. 
, ~·. :.:'.S)-: .. ~-;-~:~~--_;_:}<"-¡ -,~ .,. -· _;. .,_~" --: :-::~--- ·,:-_~-,, -::~~~-: _,-,:- ~:--:~{~-:-> 

.,, . .--_,:~_,.-/ .. :,··.-:- , "'> ·:·;: ..... 

~~.:~::~:::~t~rl~i~~1~;~í;~~~l~!í~j~Jll!l~i~tt;::::: 
da algún ··exámen ·: ábjet'iv·a\>YéOmC{-:r)é:l'rsa·Jempró')~.1a··.:':V·a1óraCión·. 

. ; :.. -. . : .. · -· .. --~:::;:.- ·:: :~:\:·<-i::~(~::;,~·;~~~~;;;~~~<;;~~t.;;;~t;.;{.~·-~~:_¡f¿:y·<:': .. :'/L:~'~:;:>_". -\: _ . 
del IQ, qui.za el porcentaJe:; s·eria:··mas~: a;t.to ,--·:_.·.tal~ como·:.- lo -

reportan otros autores' ( 23) ; '',.,'fi'j!}'·~'j(f~~2~}~;1\é·;i;;'. ·~( ; 
En este grupo de estudio' "º~---'.Bé:~ae-~a'~:t.J.~-6~·un~~~J:'t-'e1a·c'iófl .-di-·

.' -: ?-~·::.'":~:~~ .... ~1,11~~':\'""~ .. ·"~~"'; ~~ 1 

recta con respecto a la frecuencia'·. duracion7 Y'-~tipo :."de·. ,._ 
.... -. :· .... _..'.;:;1;y~:i{f)~~;~l!2.!,~1i:~,?ft;:~r;:;f.·:H~.'.:j;·.);;:~:·_ · .. ;._~··~ : .. . ·.- , _ . 

crisis convulsivas y el ,_gradc(~.d~~.retraso;;menta_l".o·!~·~A.sí·,. :al-·-. 
• · ~ .. ·,_ ·~; .··.'c:i :·;_j~~;·:.,-,~j,{?{~~{:f~i"''.7~i~~}~-~~j.'.'.i:\f~Y.'.}~~·'. .. _·::~·, .:>._'._---, -

gunos pacientes que habi.an· ._cu.-r:sado:.~c~·":-:·':.··1,_:··:º.:·',e:s.c:ª~-ª:s ... -... crisi,s 

presentaron un retraso mental.· de leJe'~~~'.~'i~¡:~~Jj;y, ohroS: 

en quienes las convulsiones eStuvi~r·_~~·\p~eS·~·~ .. ~e~~;¿·cc;~:_~ .. 'c1e:!:: 
. . . --,-; - ... .·' .. 

ta frecuencia cursaron con retraso--mental .:l·e~_~i--.· o. sin re-

traso mental aparente. 

OTRAS MANIFESTACIONES SISTEMICAS 

MANIFESTACIONES CARDIOLOGICAS 

En 3 pacientes ( 6. 6%) se detectaron ·alteraciones cardía-

cas. 2 cursaron con arritmias y taqui~ardia y 1 con soplo 

aortico. 
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Con respecto a los hallazgos cardiológicos, es probable -

que un número mayor que el reportado aquí cursen con ra2 

domiomas cardiacos, ya que generalmente no dan sintomato-

logía y habitualmente el tumor no interfiere con el f un-

cionamiento cardiaco. Cuaiiaa" ésto sucede, ocurre en eda--

des tempranas, .gene~al.m8~te antes del afio de edad, ocasi2 

nando la muérte. c:io l . 

!izarse un elect~~~a~~i·og~a~a·)~·~·:~~-.--:d~:t~~~t~·~.- -trastornos de .. _, .· . . ·. . 

conducción y un estudio ecocardiográf ico para precisar la 

localización del tumor, ya que en algunos casos la extir~ 

pación quirúrgica del mismo, es posible (11,20). 

MANIFESTACIONES PULMONARES 

En este grupo de estudio no se detectaron alteraciones --

pulmonares. Existen varias razones que pueden justificar 

éste hecho. En primer lugar, la incidencia de alteracio-

nes pulmonares en ET es baja (menos de 1%). Además, la en 

fermedad pulmonar se desarrolla generalmente a partir de 

la cuarta década de la vida. En este estudio la mayoría -

de los pacientes fueron adolescentes y adultos jóvenes. 
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Probablemente si estos individuos se.revisaran en años 

posteriores, nlgunos de ellos .cursarían ~on pa~~logía pul 
'•,. . -

menar. Por últimO, .cll8ndo -ia·.are:cC;ión pul~~n~~?-s~. m~nifies 
. . ' . :·----·· . . ., __ ._, ___ .. , -. "' ·-'1'.:< _ ... .,._,,, -· ,-,. -

ta, to hace· en rOr~~~'- se:~_e--ra:~-~-Y~:"a~,¡;.·¡'~·~·:,;'_~f'.:~-·-:ctí'8d'ro_-\:._~ií ntca. 
_, ·.;-.. ' - '".". 

::r u:s::r:::~:º~.:,l::u~~;~~i11j;~'.~t;:;~)ti~t~f :~n/E:1~:ndl.dos . 
A pes.ar< d~ l~<-_b_aj_ª:·-·:_:_~_rc_c_~-~~~j:~~,;~:o:n_'.:_;:~~a·--~_;q_u_e:-:~=·se.fp~-~~enta-, la·°'-

enfermedad p~,~,~~?Bd,i~'.'.l~,~~~~~;~:~~:~f !~~;)J,i~)(i~_6s- s;;l~ ~ita r 
radiografía -simple'.~"de\l-t'óraxNp·ara ·;iva·l~órar _,·loá ;;camblC)s ;,-iltdi2 

- _ -· :·~ ,·:;~~~-:~:)J;?'.\~;~/~-~~-~~fi,J~;~;~&~1-_.~Y.<~~~:,_;~~}.:.{f--';:~1_:::_· __ -'.·~-- ·. _,p_::,_~- rt ,~"?: :<· · 
gráf iCOs tempranos-,.y.:::advcrtir_'.;,al:·._paciente :-~sobre '-las medi-

.- :. ' : -;-::: _· ¡i· ~'.-~~;:_··-: ·'.· :{ %:{:-~ ~)·;~-:;~~-Z~--:~f_ip/i]~{\ t~~~J_.;-~;-:i;_::h;,-._._'.;_;-~{: ;f: .-.:. f :;-X:-',_.;-.-_:'.~'.·~:'::_:--<:·.'_-_; -· :": 
das 9~ncrale_s_:: ___ _-q_u_e_5/j_~-~e'i,s_eg'._u,~r_,'·i''_:Cl~_n,_·~~-~ª-º-~º-~- no,-~exis_te _un 

tratamientó ;s,trf ~~f,;~~~f~I~r1t)'.f f ~f~a,f;7ciin.,p~1}ºn?r · ·<.1 
J > • 

MANIFESTACIONESfOFTÁLMOLOGICAS". ,;(:: ' ./ ,.,_,/ , 
A la revisi¿~:~i'.~~~z$~~~.~1~3iffr~1·~,~~ii,~~¡~~;~~~~~;~~~n al-teraciones ;;r;·c,;,.: prin.cipalesi'hallazgos'i;fuercin hEn·;; fondo. de 

.. ·. · , ·.-: ~ .>_.-;: ~'.;;:._{' {(·.:: '-/<.::-.:;~J:):~~;~_;::'YJ.~~-l-~;:¿~~-:;~~,,f ;;·i"'.~(~(}1:$;·~,f :~f'.h ;i:h~t:\«:::·~ :·::.' ~~:_:;;- .. -·: . 
ojo, lesiones· blanque .. c:::f.na_s/pf;!ri_feri'cas·;?~_m_fcronC)dUlos _en - . 

cara anterior d~'.'_·- ¡·Q·{~)~;~~~:i'.:f~g-~\~i-1;~it~;¡~:~~f3iJlÜ~~fg.:·;;~~' ¡).·~-~,~c~o-
.· ·. -·, . - ·, -<>,:-~- .:1:-: ".:_,>:-~:','.J~~~;i~¡1~;t:S:!._:~~1~~~~-~~~~ij}~::;\~!:;~J::};:2-\ - -." -· 

nes papulares intt-a·rretlnia·naS1:;( fa'Comas r·:s;t::--.-:;·~¡:---,_, _·,:··-· 

.·,· ',,,,if'.~tftAf~~~~~J,~~~~;tl.:· .... ·~ ., 
El total de pacientes co~_'._al_t_~r-~c_i_ories~.of.t.almologicas fué 

- -·.-_ ·>' __ ·_;::~\:~.t,\1~;~'.~l;~~~'/~:¡:~~i;~~4t!1ff:~>"·\~-_:-'./ -.. 
28. 8%, cifra menor a 18 · espe?:áaa'~'-:'.-:"foiiíSrfdO<·como--.-referencia 

' -_ ·. ,.- _---.: ---.:~;-~~~l;:;:::~,:.:;,~:-'.~, ::.,''/_: .~::~"'--.'; ' . ' . - .. 
estudios previos, en lo_s cua~es·;_;_·se:.-:· re.porta af __ eccion oc u--

lar hasta en 50% de los p~cie'~~~~ c<:>rl ET ( 55, 9). 
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Las alteraciones oculares tienen importancia, ._ya.que pue-

den ocasionar serias complicaciones como· desprendi~iento 

vitre~-- ( 56 ·, ,_ ::retÍ.,ri~Co.rO.i"cl"iti's_·,necr~t-i'z'an~-e,. h~sta_ la· _pé!: 

dida visual t~t~l(S~).,·· (,',':.••····;· ... {;"',··; .. : '•· ... :· .... 
- ... ., ··,·:-,:- __ 

La rev i_sión -:_-of t._c(lnl_0.1c;>9 tc::·a-.:¡fi·¿,-9;-~· pe-rffii:t·e::::a1fl9'ri:~~ti·cáí:-·: ·en·:· fo.;_ 

ma inail:ec~a,; ;~~~K~f~'~'.'[~~;f~~~~~~;r~t~~~:~t~0~.,iJ~ieT~···~·~·pap~ 
la, la ·ei·i~t-~~-~j_;~. de -~-ún <·tumo·r_-__ ,cer_E!brill ;;~·_oe :~ aQu í ·_;que.:: sea_,-

·.-,. __ ,_._-- ,., -~·:··- ·.; ''."\'. ~,_-~--~;.-. ..:.-_:··,_ 

necesa.ria · lá ·ya10racion· _ pe_~--~~~i~~:~. P:~~_-:'.·~:~_:_.'OitEti~ólagc:> < ss >. 

ESTUDIOS DE GABINETE 

RX DE CRANEO 

En las radiografías simples anteropost.ér-lor.:;Y"-lateral _de 

cráneo, en 24 pacientes se dete'C:-taroit .. -t:a·~t.o>~ hi~-~-rostosis 
frontal, como calcificacioiles -i'nt~-a~~a·n-e~---h-~S ;: ~s-tris úl ti

mas se localizaron principalmente_·---~-n-('i:~·~:·:.:·~-~ngi,.ios _basale·s, 

la glándula pineal y en los plexos corolde~ oiig. 14). 

TOMOGRAFIA AXIAL COMPUTARIZADA (TAC) 

Solo en 2 pacientes fué posible realizar _·TAC, encontrándg, 

se en ambos casos, la presencia de calcificaciones intra-

craneanas (Fig. 15). 



Fig. 14. Lns RX de cráneo mostraron calcificaciones en ganglios 

basales, glándula pincal y plexos coroides. 

Fig. 15. La TAC detectó cal 

cificaciones intracraneanas 

aún es pacientes con RX no~ 

males. 
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En las radiografías de cráneo se detectaron calcif icacio

ncs en 53.3%. Esta cifra es similar a la de reportes pre

vios. Sin embargo, el número real de pacientes que cursan 

con calcificaciones intracraneanas seguramente es más al

to, ya que muchos de ellos, en quienes las radiografías -

son nOrmales, m_uestran la presencia _de calcificaciones· en 

la TAC. Más aún, cuando la TAC no es capaz de detectar di 

chas alteraciones, actualmente cantamos con la ultrasono

grafía, ia' cual Permite una mejor visualización de los ty_ 

mores calcifica"dos·;. -aumentandO así el número de calcific~ 

ciones·detecit~das.(10). 

En nuestro . es.tudio p.Údimos confirmar la utilidad de la TAC 

ya que en _las··-2 .Pa,ci~nt·es en quienes se realizó, se encon. 

traron ca'lcificaciones, a pesar de que sus radiografías -

simples de cráneo no las habían detectado-~ 

Otro hallazgo importante fué, la relación' directa que exi~ 

te entre la presencia de calcificaciones intracraneanas y 

el grado de retraso mental. Los pacientes en quienes se -

encontró mayor número de calcificaciones, cursaban con m2 

derado o severo retraso mental. Lo anterior puede expli-

carse, pues el retraso mental puede estar en relación a -

la cantidad de corteza cerebral dañada que se encuentra -

adyacente a los tumores cerebrales calcificados. Así, 

cuando las neoformaciones cerebrales son escasas, existen 



106 

suficientes áreas de corteza normal para desempefiar una -

función intelectual adecuada. Por otra parte, cuando los 

tumores son numerosos, se altera la arquitectura d0 la --

corteza adyac,ente·, llegando a producir un s_evero déficit 

mental_ (50). 

TELERADIOGRAFIA DE-TORAX 

En la teÍ'~r:~~d-io~rafía anteroposte.rior. y __ -laterél1::_Cie. t6.rax 
1 pa~ien~~- m~-~-ir~-- -·¡~ág~nes· mi.liare~ ._. __ ~:¡-~·ri~-, ·-.~-Jy_·~:-~;~:b:~-bi:e-meli 
te · s~~~~:_rl_d-~:-~i-a s_---, ~'-)t ube~cul~S is :·_--p~l~o~ñ:~-~ -~ :;:---:-~,~., :·,:_:_;~:->::,_: . _, -

No se enca~harori densi.dades )inear~s- liasales:':quístes ag_ 

reos , derrames·· [li,;u ,-'11~~-·- .dat~~-· ~é L~;;~~'.0~.t~r;¿¡;?;,¡•. signos•

de cor puilna-na1·e--~'-~'-hB't_i~Z
7

9~_~'.-~!d8'~-c-ri'.f~~-~{~?:i-~::·1~-?~-n-f~i:m~~aa · 
- . ·.<' .·.: .. -->;~-;;i\\ 1:.:.~:~)}·)_:~;:'._''.::i<t>--~·:·?:~,:_,.-.:_-··:<:\·-'.'_-,. -' :i-.: .-·.-._ :::_-_'- ., -_' 

pulmonar de los pacientesc.con\ETd 13); ·•. 
· -·"' ; ?;:,~.-~-_:·,~~·'.r:~~;;\r'~-~~~?~~::3:'f f; -.~>~~ .: ·_,' 

···-=~- ;· ... :.~1~:'.·:t',,.· ·,;,: 

RADIOGRAFIA DE MANOS Y-'PIES - ' ' 

' .. '--.;.- ·:· 

centraron lesiones _quí.sticá-s -y erígrosarnien"to del periostio 

en 3 pacientes (6.6%). Como se ha descrito en la literat~ 

ra, la localización principal fué en huesos del metacarpo 

y metatarso (9). 
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T R A T .A M I E N T O 

Como se mencionó anteriormente, la ET no tiene un trata--

miento específico. Solo se puede ofrecer a los.pacientes 

orientación genética y tratamiento paliat.ivo de sus mani

festaciones (5). 

CONSEJO GENETICO 

Con respecto a. la orientación gen.ática, ésta se impartió 
. ' ·. . . 

a todos los pacientes·~. los. Cua~e-s dijeron comprender los 

aspectos importante-s_ dé· fa .enfermedad y su forma de tran§. 

misión. Se ie~iizó--~,i~_a-··:\,'~-~-~r~ci6-~ .integral a los familia

res cercanos;·: iri~Í.~y~h-.d~>:·~~--- e~-:· presente estudio a los _que 
. .. ·.:.:-:/:': 

cursaban con datos ae· ·ET._-· 

DERIVACION DE PACIENTES A SERVICIOS ESPECIALIZADOS 

Los pacientes en quienes se detectaron alteraciones.sist~ 

micas, fueron canalizados al servicio de especialidad co-

rrespondiente para su adecuado manejo y tratamiento. 

TRATAMIENTO DE MANIFESTACIONES DERMATOLOGICAS 

Desde el punto de vista dermatológico, se realizó trata-

miento de los fibromas y angiofibromas. 

Los fibromas periungueales y gingivales se electrofulgur~ 

ron, obteniéndose resultados satisfactorios. Al finalizar 

el estudio, los pacientes que recibieron éste tratamiento 

no presentaban recidivas de las lesiones. 
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TRATAMIENTO DE ANGIOE-'IBRDMAS 

Para los angiof ibromas se ofrecieron diferentes opciones 

terapéuticas,· depend~endo de la ~antfdad y de la variedad 

clínica·de los turnares. 

Se trataron .. 23 pacientes, _ .. qlle.,~or·resp_Ór\de a.1- 51% de nues-

tra poblaci60 en ,e-StU.al_O~-;:Eri ___ i'(f_._de --ei10s s·e realizó crio-

cirugía, en 7 .e_l~¿-t:rOfú1c]·~·r;~~'i'éi~, __ e~ -3- dérmoa.brasión y en 
' - ,... '' ,_, - --.- '----- ' . 

3 extirpación q~ir~r~ica ~d~' li~'Ün~Íofibrolllas. (tabla No. rr ¡ 

CRIOCIRUGIA, 

La cr_~o~i-rugí_~: ~-e:-(~-J\'.:.¡:b~¿-:_a :-:i-~~-:i·~~~~ ·ae tiP~ vascular. El 
.. ;"',~---- - ,._ ,. : . ·,~~"' 

criógeno ut.iliZac'!_~~:--·~f~,~:-.;~--~i_'.::: n~t·róg.én'O': líquido. -No_. fué nece

saria la a'p1i~'a~_i_c?n:·_--,~~-:{~--~~·~:t'es):.a:~é-·-·E1< ·_n~mero ·de sesiones -

de tratamiento fÜ~ Vi,!~l~bl~ 
0 

d,eperidiendo de la respuesta 
,; -'·.". 

ae1 paciente._ se ·p·re~éntaron .·.e_f.~ctOs in.media-tos .. como do--

lar tipo ar.doroso, momentos_ después de la aplicación del 

criógeno. Postér.iormente, edem~, eritema, exulceración y 

aparición de costras sanguíneas, siendo todo. lo anterior 

un fenómeno normal dentro de este tipo de terapéutica 

(Fig. 16 ) • 

Al terminar el tratamiento 4 personas presentaron hiper-

pigmentación de las zonas .tratadas, la. CU.al disminuyó pau 

latinamente. Para evitar a_l ~áxim~· es~a. complicación, se 

restringió la exposición' a ·las rEtdiElciones ultravioleta y 

se indicó el uso de filtros sol-áres con benzofenona. Salvo 



TABLA No. l l 

TRATAMIENTO DE llNGIOFIBROMllS 

No. DE RESULTADO No. DE . 

TRATAMIENTO 'llC IEN'rES CG!PLICl\CIONES COSMETICO REX:IDIVllS 

CRIOCIRUGill 10 PIGMENTllCION BUENO 2 

ELECTROFULGURl\CIO~ 7 CICATRIZ 
PIGMENTllCION RffiULl\R o 

1. 
•. 

DERMOllBH/\SION 3 NINGUNA BUENO 1 .. · 
· .. 

EXTIRP/\CION QX. 3 NINGUNA BUENO . <o . . 

.... 
Existen diferentes opciones terapéuticas para los· a:~9i'cif.ibr·b_-·.
mas, dependiendo de la cantidad y variedad clínica-_ae .. los mi.! 

mas. 



Fig. 16. Los pacientes a quienes se realizó criocirugía de 

los angiofibromas presentaron efectos inmediatos 

como dolor tipo ardoroso. Posteriormente edema, -

eritema, exulceración y aparición de costras meli 

cericas y ocasionalmente sanguíneas. Todo lo ant~ 

rior puede considerarse un fenómeno normal dentro 

de este tipo de terapéutica. 
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esta complicación, el resultado final fué satisfactorio -

( Figs. 17 y 18 ) • 

Los pacie~tes_.~~.e ':·revisarOn cada tres meses. Un año después 

del tra·t·~~~.e.'nt.~:.~- -2·:·-~-a~ientes. pl:-esentaron recidiva de los 
. ',_, -- ' ... ' .. 

angi'?fib_roma·s ·p·r~·v·Í.~ffi~nte tratados. 
',-,-:;;_. 

,_,._. 

lesiones. 

DERMOl\BRl\SION 

Otro tipo de tratamiento empleado para los angiofibromas 

de tipo fibroso fué la dermoabrasión. Se seleccionaron pª 

cientes con abundantes lesiones y de piel blanca. 



.:H. . .. \ '·\(., ' 
-1' . \ 

. - . 
~·· 

Fig. 17. Paciente de Esclerosis Tuberosa que presenta angio

fibromas en alas nasales. 

Fig. 18. La misma paciente tratada con criocirugía. Se puede 

observar que el resultado cosmético es satisfactorio. 
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Para llevar a cabo este procedimiento se utiliz~· aneste-

sia local con lidocaína al 2% con epinefrina ·,y una_-- lija~---. __ , 

de agua No.10. Se practicó primero ras~·rad.O<.ae·-~-1-~-s-.leS:i~rie·~-
mayores y posteriormen~e se ,realiz6 ·la .~ ... ~%.'.;~br·a~Í.6n: 

Un afio posterio·r a la derm~abr8·s:.i.,~r{·:-_. .. 1-.r_·d~:il·c;,·s· 0 p_~~'·i~-ht_es .-: 

presentó recidiva de algunos angiofib·r~ma·s- pr·e~i~~ént~ 

tratados, además de la aparición de nuevas lesiones. 

EXTIRPACION QUIRURGICA 

Otra medida terapéutica empleada fué la extirpación qui-

rúrgica de los angiofibromas mayores o de los que se agr~ 

paban formando pequefias placas. Esto se realizó en 3 pa-

cientes. Para llevar a cabo este procedimiento se ~tilizó 
anestesia local. Se realizó una extirpación hasta tejido 

celular subcutáneo y se cerró la insición por medio de un 

cierre directo. No se presentó ninguna complicación. 

El resultado final que se obtuvo fué bueno, ya que un afio 

después de la extirpación quirúrgica ninguno de los pacien 

tes presentó recidivas, au~que sí la aparición de nuevos 

angiofibromas. 



Fig. 19. Paciente con abundantes ~ngiofibromas en nariz, surcos 

nasolabiales y mejillas. Para realizar dcrmoabrasión se 

seleccionaron pacientes de piel blanca. 

Fig. 20. El mismo paciente a quien se realizó rasurado de las 

lesiones mayores y dermoabrasión de angiof ibromas pe
queños. El resultado final fué satisfactorio. 
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Solo en 1 paciente se realizó ·1a extirpa~ión quirúrgica -· 

de una placa de tejido conectivo localizada en la cara y-

se compleme,.Íltó-· ~O~'<~·~rin:-~a6'fa~i6~-. ~e:<i'·o·s,<·a)~tjió.fibi;om~s ,: C?E. 
:;': ;--:-.· ··,·.,· . ,, ··,·-

teniendose b.;~~ ~es.;iti.dd b~~in~ú'6ci Ü Fig~'; i 1 iy 22) '; 
- · - ·. ·.: _':,. :. -~~:- ,.:: '_::;:_·:_¡;L;'»;;'~~~ <-,';,.:'.'_ ~;-~_-; ·::{.~:;.::.>··~--f6 i;~." , __ "/. · . -~- .:. .· -~---

. - <<,---~- .. \. ,_;~":'.;,_ ~~--r·(;. ;_., --- ~:/:::_:,'::::-: . ·-,~~._,:;~-~;:.:.;:-;_~!{~:- ·.·;t;· ;·;_~- :,-.-.-.. -· .--~ ·:; 
: -., __ , :::~·;(~:~~i'.~''.ó:~:~:;-.;;:y;·_~},~'f:_f;\[~~'.;~:'.::¡;);~~?~.-r.'::<,/!,,---.. -:~(~:~~'~,--::_,;:_::~·-"::.</':::, _-.... >: .- ,' ' . 

oe los 45 --.inteqrahtesrae~:·este~:;estüdi'0\:~4 3~;p-rest3'iltiii::On {an----:-
• -:. -.. -::· ';- .. -:~, ... :;/;._::;_:/:·;· -~·:~·::~\::~:!,;;;~-}~~r~.::1;~it};~::¡-3ft:;_:~i-~~_.j:;~:.;:1~~t:.-;;..!:é;:u'~;-:;:.;;·' ::---~-, --. · .. --· · 

giofibromas. En .20 ·_~de '.:ellos\!no;_l_se;·:iiristftuyo_,;ningun;_:trata-

miento para esta~ {~~{~c~J~';,'.,~~~~~~~~j~~i'.;i~;~~:h~~:~•~ue <al-
gunos de los pacientes era·n·f: pEú:jtieirOS·{y;.i::i:>res·entB.bari ·:escasos 

.. , - -.. --: , '·;--_"(·:·~J.~'-Y:. ':!'::_-~!_:-;-< •"'.'._-~')/' ~_, ';~ 

tumores. Además, realizar __ Cuaiquie'l:::,":·praC·ed1-mi'érito· en ellos, 
. " . ~. '·. - ' -?- '"'. - . - . 

es molesto y doloroso, y las ~e~"ic'li~~16'1:a'~2,]:'6s.1angiofibromas 

se presentan en poco tiempo-· •. · o·tr~: _:_-9-rUP~';·;:de':<p·a·C_ientes no -

trata.dos, comprendió la import·aa'6i~-:- J~~-do,~in~'1temente es

tética de los angiofibromas Y no_- acéptó· tratamiento, una 

vez que se enteró de la posibilidad de recidivas de los -

tumores tratados. 

Los pacientes que no recibieron tratamiento se citaron e~ 

da 6 meses para valorar la evolución de los angiofibromas. 
. 1 

En la revisión que se realizó un afio después de la 1 inicial, 

se observó un aumento en el tamafio de los angiofibromas -

preexistentes y aparición de nuevos tumores. 

Mucho se ha hablado de la controversia que existe sobre -

ofrecer tratmiento o no de los angiofibromas a pacientes 

con ET, ya que se esperarÍC\_ que no les afectara desde el 

punto de vista estético, tomando en cuenta que en ellos se 



... ·!¡ 

í: t._.- - ~"--· J. 
"-.~ . 

. . ~-)--- :-r. 

Fig. 21. Paciente con {llaca de t0jido conccti~o en mejilla y 

angio(ibromas en nariz y mejillas. 

,ef~:..... 

--~ 
.· ~. 

Fig. 22. Se realizó extirpación quirúrgica de la placa de te

jido conectivo y criocirugía para el resto de lcsii2 

nes. El resultado cosmótico fuó bueno. 
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reporta un alto .. porcent.aje de retraso mental (49). Sin em, 

bargo, a pesar de_. _que en ·nuestro estudio· encontramos re--
. . ···- - ·_ ,- . 

tr'aso mental< en ·_un·· 60%._de ,-foS. pacient.es, lÉl · gz:an maYoría 

consul t'ó por_ rclzone'~-: ~~~~~-¡-i.-6-~s-~ --
. -.. ·.··:/:·;,;·_.-·· ·:·_- :·-.; .. :;_-.:·~ .,-.-~~;_:\·,{-_·. 

. . /:_:i,'\~::-:~_; ~::,új:;;:~:?,'.-'.-?E; :~~~~,'.~'/:_; ~_-;:;,_:;;.::·/~-~:_: .. ~-_;2:'.-~.r,_~· _:~-L/: .. ___ _ :_': ... -_: · .: --· ,; . ·:, . : :- ... --. · ··_: · 
se _trátó. de·;·afi:'eCer,J~a·:·:ciaa":'.·pB.·éié.ñt~e'.~.1a·:·mea1aa· terapéutica 

. • • .• ;·.: ,-1• ~>~-~·fr~:~-~:~:~;.~<.'.E#.·,~f;!i'&-;k~_:/:~~~;,".:-;i·,~::,:·;'.;Tf·;//'.· ... ; .. <:- },//º- \(' .. _ ,._._-.., __ :,,:-:·_, :_._·:· "-- --~ :· ·:.-:.,: .. :·_i"'· : 
más adecuada ·:de .·aé:úe.rdo''a.1{ tipo:.y·•·cani:idad·.de'arigiof ibró-. 

mas q u.e P-j~~ ~·:~B~·~~~~~~~·j~~~t-(~f.~•)'~~ i:f :~ i·L ·::.,.;:;.·i;;L::;'.··········· ···ii•· ... · 
Oesg r a c i adam_en-~e-;rpa·r a\f es 't·os ~;· pa C ~érfte_S 1--;~pudo :,:compro ba l: se_. 

, -.- .·:.'_-':<·: :~~-'. ~J''.~;~;:;~~:_·:~;·.'-~.:~-~::'.'.'.,1;~ '·.· '· ,.--.~-~::'.>'.:1·-".'._~\.::_''·: .. ,,--->\1.:-:_:':-2:<';/::::·:_· __ , ; 
que a e·xcepcióil' -'dÉ!;.::_1·a~--e-xt'.1ri;>ac·ió~}(iüi-rúicjiCa>'i?-rofUn.da-,\ no.-

. __ ,- _- .-... -:· .. , ·-~·-.-:p_:;_~:-·,;-:_::_\~'.1\·:~r_i,.-.. ~~:.-~'.'~.'.c_;:,.,· _._.;_.:.::'· ~::. ,-;::~·:_·-~~:.f:'.:\'.~;-:_ .. ,;_~;·~: .::·-;·,_; ;._: : 
existe .un. tratami"entó_~-'Bdecuado::y·:defi.niti~!J-~pai:a··~-~'t'e- ti'

- -. -·----~. ,, ;-~-'. :~--·-~~t~·~,~~:'.:;\:-~~-;''."'::-_~::0:·,.:{-'.''-.:~:<;-~-:~·-·: :<·-=,:.;':;:: '.-_ ;~· :< ://~-.--·~~;-'·::':L.::-~'; -
po de neoformaciones:;centrofaciales .-:_. ,_,-.. -~:-.::;_~ ._, '":·-'.--.:. J:'.-. -• .-.-_·-... 

>,; ,:-:;·" .. ._:_t;··,:--:T~_-.,_.-.-c-_',~-;-._-<,,·,'..''i ·:·.<-\--- :';__-~;-,;!~•:-_ ·.:' ,., 

·-:::.:::~-:·"·,'.,_ .J_<-·- . ·.::~\<,;,_;"" .,, __ ._ 
•f . -- . . .. - ·_;'_-''.' .'~ -.-.:::~: ·; _,\ ·:--·· 

,,,,_'·-~·-;:'.-'~:.-:.:·-,·:-:J '• "• ·;.:·· 

Hasta la actualidad; jo~d~s las medidas;·c¡\.le .sei han emplea-

do producen una mejOr·Í~·--:··eStét-i.C~·::-t·rít'O:~.:i'tó·ria'-~--fya~:,ci'~·e·>des-

pués de 1 ó 2 anos lc,s tÜ;,,ores r:ap~~eéen .. ( n :.4 B; 49 l. 

Quizá, para alg~nos paCi~-rit~s· e·~ta .·~ej6~-í:a .:f~·an:S:ii·~rfa 
• • ' • - - ' • • , ' ' 1 • ' -

sea suficiente y estén di~~uestos a. l~ · ~~:i-~-t·e_r·v~nS-idn de 

los tumores cada vez que sea necesaric;. Pa_~-a·:.·:6~·~os, sin· -
·_, . ' · .. J¡. 

embargo, las mOlestias inherentes ·a' la tera.pé.utica, los 

efectos colaterales y el alto. porcent-~j~---:'de:: reC.idivas, d~ 
salienten para recibir tratamiento ·d~_-_-:·¡-~:~:--;-~.Íigi~·fibromas. 

Tomando en cuenta que los angiofi_bX.~Ina.-~':_,_'·s~·--_;_V~~i.-ven esta-

bles y detienen su crecimiento .. a~.-.:-1''.{~-:~,~-~:- el: pa_ciente ·a la 

edad adulta, quizá sería éste un. mOmeÍlto adec_uado para 

dar tratamiento sin que se presenten reCidivas (47,48). 
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e o N e L u s I o N E s 

El número total de pacientes vistos por pr.imera ve'z en -

el servicio de consulta externa del·, Ce~·f.·r~.,~er~atO.lógic"a · 

Pascua en el período .comprendido."dC E:"riet-·O>'de>,1986 a--oi-~ 
,- ; .. ,,· :-';-' 

ciembre de 1987 fué de .84 .. 27S; "ce é.st:d~"iL4s fue~o~ ·pacien 

tes con Es e 1 e ros is Tu b;~ #O_S_~--~--~'.:::_~~-~·:;:;:.~-~;~~~~~~--~?~~.-~~ ~-~ed·~·,: ___ ~6~-C i'l1-
i rs e que la iné_i:ae'~C:i'a _-_'-~fe·.,_,:i:~\~-~'ri:f·'i;f~~¿a-~'d-'.t~it~- á~te~;_.,ée;-nt·ra ·- -

- -. . - '.:>"'->~ -->";{':;t;~:·:.:;(Hi::~-~-:<·-~;-· ::~'_:·;·'.::'~~-:-'. :' . _, .-. ' 
es de 53 ca'so~ '.po'I- ·ca'da_-:,100.~000º>pacientes en -dos anos . 

.. · ... ( ir, jJ0.~~;~.~~,'~ifi;~¡M~~L:'.:r·· ....... · .. 
- Debe seguirse una:· meto9-ol_9g_ia,.\E!_~P.~c_ia_l_::,: Pfl:_t:a;· ái ~estudio -

· --~:; ; ·: ·.·:~ ~:_:,;;~Tf/::\úf.:-~:~&~:;;~-;:;9: ~:,;:;_-;.\·~·--?;- ,: _,:· ,<. 
de los paciente·s·· con··:.EsClerC>'SiS>:~Tliberosa ~~:·Esta. deb'e "Con-

. · ,, · : -~- _ · _:·:·"~-: ~/--'.}lir.t~''?:.~;~';:¿¡«·:.~:z:.;:i::~:ff:;~-,;~,_,._; ~~--~'. -.-:·:;'. ·'._, .- ~i.-':; , : -· 
templar ademas de .-_·1os .·_aspectos)-_·dermatológicos, iB "'reper

-. . '"' . -.'~· '._,(>-~,?~-:~~:~~~~~tJ,-;~;;_f}~~~,~-~i_,f);':f:C -::;_~: -~ .. ·-.-. · --·-+ 
cusión sistémica de'; la ; .. :e·rifermedad'~·;>;:_;;:.,_.--_._ 

·:,é1~,~¡~~~i,~;}F~:',C:c":. ·, ....•.. ·.. .. . .·. . · 
_ Desde el punto de vista''de.rniatológióo¡·~ios ·angiofibromas 

. --_.-:'. _-._: :.~·~_º:. :'i~~~~~.1t·~~i:HY!i~~:;~~?/,~~-t~~';;_~--~-:~r;~_'- - ·· ·".- .<.-,':.---
constituyeron la. lesión',rmás !.· f re.Cuente;·· ya., que_· se~-- encon--

tró en 95. 5% d~ i·o·~·_:/~,~~~~~~~:~::~~m-~·-~;~~-l:á~~.:~;~;~·-_:¡-~-~·~ 'm~~~'6h~:~ h! . 
,, · ·- -~ '.-··-~~'.i~1 ~::g.ttfM:.:-)~:;~_;·~:-i::;-_·:.>r-~·:.r-.;;::~:~<·,~·::~~·(;/:: ''_; · 

pocromicas en 82%,-. los-:.'·ifibromas:-:periunguealeS ::e~·-:T5·7,.:~, 

la "piel de Zapa" en .·53~-;,,:;;:~{~~-~~~-~:tb._{~-~d~~-{~·~·-~-~-~-~--;-~-"_ f'j_.b·~.2~ 
.-.~. -- - ·"''., ,_,.- ,:;<.::.' .... :-.·, ~; :,.~-;'".;:,",;·.o:'.·, 

mas gingivales en 24%;'manchas.;café,'con Ú.é:he'en·6.6%.y 
·.,:_ ;; ~ ... ;· ·' . .·,·. , -- -,- ' 

placas de tejido conectivo. en piel. cabeÚu.cÚi en. 4. 4%; 

(fig. 23). 
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Fig. 23. Manifestaciones dermatologicas. ·Los an9iofibromas 

ocuparon el porcentaje rná"s alto. 
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El número de pacientes con Escler~sis Tuberosa que tienen 

un carácter heredi"tario· es ~ás<a_.1t:~ de-·lo que generalmen

te se reporta. -~~~--r~:-:.:i~<._-a~-te'C:é.i'6n·',_·~·~·-. casos familiares debe 
::.:} .:-::::: -_, ,,._ .. _ .. _' _,.._,··· 

rea 1 i zarSe··, un·c :·Cúfaa_~·osa->· ~:~á_m-e:n·;:'.'C i:í iliC·ó .·y· estUa ias· é:omp18-
,. _·_ .. -_ -· ::--:_:~:_'.;:;:.;.::,:·;)·:_-.;:-:-.;,-~;::~·r~i.f:;-~\1\:::-.<:>:-:·/~-::_-x;.·:-;.><:>._-_ ·-. .. · ·- · 

mentarios bás_i_~os:c{c6m'o}~~l::~_~xa_me~ae:.,1a·; pl·e~ con lámpara de 
-. __ - _- - _ -· ·: J'·'·::_:: ·;~,_,,~c"i.~¿(!.::'.:f:!:/L'._t!.· {-('f,\:··'/1:~~~ 1 ;)."_;;· :~·;-'!-_:_-)_;-:<, -:-' ,, :> _" : '· " _: . . 

luz de \'load '.y:_·,_toRiOC]r'iif ía~:.'áXi'a;t;:,-·c·.omp_U,tari_zada :.~e-. cráneo, -
. --- . _--- .- ':~_:::~::·~/).:_~,-?;:~~r>tt-:<·A~j;.>,p>-/SJ.::.:':/!Yf:\·;:·::/:··'.·;~:< __ .: :;:_: .~.':-:-:· ,::·· _ - ' 

tomando en cuentá ::qü~-~~··.-la·~renf,irffiiídild::._ se_,:man.if ie,sta- e·n piel 
-. -' ·, _.i·.~:; .. ;.-~:~,-.:~\tf2~:-'-:t~':t~:: ;~:f~:ú!,'-;<<'.~:::\ : _ _.~·: .. ;:· --~:((' .;·::_;. -.- -._'._\~ :::.-·:·-.'., 

y Sistema Nervióso·-~ceriér'alt~:Pri'n_cipalmente·. ·~.-: ·· 

:' .''~.::·~~~~;1~1~~~if ~:~~;r:,~. ~~;;:¿; .. · •... ' ... , . ·····.'·.. . . 
- La EsclerosiS Tub.er_o~a}:,~s.~;un~:,:_pad_écimiento __ mu 1 tis istemico 

, ' : .·· .. ·. ::.·.:..:_~:r.~.'"'.·~:\.:;:l·~·'.}:::_: .-'.';;~i,:";:: --~_:.--.-:-~:.-.e:-.''; :;·· ·_: ~:~_ ~- ._- ". '.. - .-·. ' 

que requiere .d_e _ -u~·:::_.m_a_ne:?or_i:-":.~~-r~_i_s:Ci-~_1_~.il-ario_, . tanto por -

el dermatólogo···cómo;'.~~i/f;,;~~';..~:f~f~1ó~·d~ genética, neuro-

logía' oftalmología' car'diologíE.'; ·:~efroiogía' neumología 

y gastroenterología.· (fig;24). 

- A excepción de la extirpación quirúrgica, no existe un 

tratamiento definitivo para los angiofibromas. Solo se 

pueden ofrecer medidas que proporcionan una mejoría esté

tica transitoria, ya que la recidiva de estos tumores es 

frecuente. 

Tomando en cuenta que la Esclerosis Tuberosa sigue un cu~ 

so progresivo y que no existen muchas opciones terapéuti

cas en estos pacientes, es importante evitar la aparición 

de nuevos casos por medio de una adecuada orientación ge-

nética. 
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Fig. 24 como puede observarse la Esclerosis Tuberosa es 

una enfermedad multisistémica. Probablemente el 

predominio de lesiones dermatológicas obedezca 

a que este estudio se realizó en un centro der

ma tolágico. 



115 

B I B L I O G R A F I A 

1. F'itzpatrick TB et al. Dermatology in general medicine. -

New York: McGraw-Hill, 1987:2022-2062. 

2. Mohamed--A.' et-__ -_a1·. HuÍnan Leukocyte AOtigen in Gerlod~rnlato
sis. Int J Dermatol. 1984;23:53-55. 

3. Hurwi tz S, Clinical Pediatric Dermatology. Philadelphia: 

W.B •. Saunders Company, 1981:415-418. 

4. Cornell-J. Tuberous sclerosis - clinic~l manifesta~ions 

and genetic implications. S Afr Med J. 1983;63:966-968. 

5. Fit~patrick TB et al. Oermatology in gerieral medicine. -

Ñ;..;-¡..:,~k; McG~a~.:Hill, 1987:2029-2033. 

6. Del Castillo v, Ruiz Maldonado R, Tamayo L. Estudio clí

nico y genético dé la esclerosis tuberosa en un hospital 

pediátrico. Rev Invest Clin. 1983;35:135-139. 

7. Shapiro ·R et al. Renal tumors associated with tuberous 

sclerosis: the case far aggresive surgical .management. J 

Urol. 1984;132:1171-1173. 

8. Simmons K. =Eai:ly diag~osis,. genetiC _marke_~ _sO.ll:9.ht :tor·_:·t,!! 
berous sclerosis. JAMA .• 1984;251 :3061-306.3.:, :·: :· ·· 

' ' -· _., ...... . 

9. Nagib M G et al. Tuberous sclerosis: a:r.Ovie~·for the :-

neurosurgeon • Neurosu~ger~ -~ _·_.--1 :9.e.:4 .;!_~::1':'.~:--~-~~---?'~~~~~~{~}Ó~~'.;JY;/ii,::':~?'~::_'..;)j-?·:~·,·:--;· -~-- · · 
1 O. F'rank L et al. Early diagnosis :of)tuberóu.sJ'iiclÉfrosis<by·~ 

11 • ~~:~~a~L~l :~:s~::~:a~:~· t~;:#~,~~~}~t~iíit~!i~Jl·~i~;~~;fi 
diographic and electrocardiographic:,¡study .• ;,;Br;)Heart F'. , ,.. 

19a5; 54: 596-599. - _:·-_:'---~~r~~~SJ1~~~~~~~li~lIT~:~lf~!S~;;~T~7}::·:-·'.:·- . 
12. Hunt A, Lindenbaum R. TuberohS::_'.S'c1e-r'OsiS-il¡B.'{riiiW"!-··estimate 

-' -''-' ::· _··::''~-'·1;--;]':¡-~;:,t•.::·-·?.:c';;\•'.:'.~·'.,',:I _>\'.-.:!'.;:_:·. ---'.-._; -
of prevalence within the Oxford,'regfon:·1'·J~FMcd ,Genet• 1984: 

21=212-214. __ · ·:}::.:,-'.:.~~~:i!f_:}i~:~~-YNtfi:.~~rt-~~~_;-:_.~----:: __ :·-: __ · 
13. Aughenbaugh GL. Thoracic manifestations·~of.c·.neurocutaneous 

diseases. Radiol Clin N~rth,Am;;:)9'~4_;:Í2:741-756. 
14. Jayakar PB et al. Tuberous·sclerosis. and Wolff-Parkinson 

White syndrome. J Pediatr. 1986;108:259-260. 



1 1 6 

15. \-Jeiderholt \'1C, Gómez MR. Incidence and prevalence of t!:!, 

berous sclerosis in Rochcster, Minesota, 1950 :throU:9h -

1982. Neurology. 1985;35:600. 

16. Rivera MR. Genodermatosis más frecuentes en el Centro -

Dermatológico Pascua. Tesis de. postgrado. C_~o· .. P. · Méxi~o 

1986. 

17. Legge M, Sauerbrei E, Macdonald A. Intracranial tuberous 

sclerosis in infancy. Rad.iology. ,1984; 153:667-668. 

18. Oikarinen A et al. Types 1 and 111 collagens and the a_s 
tivies of prolylhydroxylase and galactosylhydroxylysyl 
glucosyl_transfer~~e in '--~.k~-¡;-. ~-esions- of- tuberous sciero
sis. Br J Dermatol~ 1982;107:659-664. 

19. Svendsen F et al: Uremia iii a family with- tuberous_ .sel~ 
rosis. Scand J Urol Nephrol• 1987;21:79-80. 

20. Diamant S et al. Echocardiographic diagnosis'of cardiac 
tumors in symptomatic tuberous sclerosis patients. Clin 

Pediatr (Phi la). 1983; 22: 297-299. 

21. Luna CM et al. Pulmonary lymphangiomyomatosis associated 
with tuberous sclerosis. Tratment with Tamoxifen and t~ 

tracyclyne-pleurodesis. Chest. 1985;88:473-475. 

22. Beall s, Delaney P. Tuberous seteros.is wit.h i.ntracrani.al 
aneurysm. Arch Neurol. 1983;40:826-827. 

23. Gangi s, Hellman CD. Tuberous se le ros is: long'· te'rin :fo.;.
llow-up and longitudina·l electroencephalographl.c: 'st~i:ly. 
Clin Electroencephalogr. 1985;16:219-223. 

24. Winter J. Computed tomography in diagnosi;,,·.;f':1iit:.r1"cra-, . ,,.;,,._ - . ' ,- .--

nial tumors versus tubers in tubero.us sc1er·osis·:;~---Aéita. -
Rdiol (Diagn). 1982;23:337-344. ,_.~,:¡_;.,,._.,,; 

25. Flinter F. Examing the parents of clllldren. ;;¡ith tuber.ous 
sclerosis. Lancet. 1986;15:1167. 

26. Baraitser M, Patton M. Reduced penetra~ce _in· tuberous -

sclerosis. J Med Genet. 1985;22:29-31. 

27. Hausser I. Electron mycroscopy as a means for carrier -

detection and genetic counselling in families at risk -

of tuberous sclerosis. Hum Genet. 1987;76:73-80. 



117 

28. Shishiba T, Shimozuma. A case of tuberous sclerosis with 

subcutaneous nodules. J Dermatol (Tokyo). 1983;10:391-4. 

29. Yacubian EM et al. Tuberous sclerosis: a multidiscipli

nary study of 15 cases. Arq Neuropsiquiatr. 1983;41:163-

1 7 o. 
30. Liberman B et al. Tuberous sel eros is with pulmonary in-

volvement. Can Med Assoc J. 1984:130:287-289. 

31. González Ramos M. Texto de genética clínica. r-téxico, DF: 
Salvat, 1985:40-41. 

32. González Ramos M. Texto de genética clínica. Méxi'Có~. DF: 

Salvat, 1985:71-73. 
-:· -.- : '' -' ' ' 

33. González Ramos_ M. Texto de genética- clíliiC6·;.~-MéX1CO-~,-« DF: 
. .,.·"---

Salvat, 1985:79-80. . --~~L-;,~->:::' _,-~,,. 
34. González Ramos_ M. Texto de -g·~~~~i~él éiíri"ic/a':'\~M~-x-1cc;--. ' ' -. '. ·• ; ,,· ;~· . DFi 

35. 

36. 

37. 

38, 

39, 

40, 

Salvat, 1985:84-123; 

Cassidy s et a'l. Family: ~tlldl.<>~ in ct~be~d~~/~C:i~i~sis. · 
JAMA. 19031249(no:Z..,13os.:· :·.·. · ·'''' ·''\· .. 

Rattan PK et a'1; Ttlberciu~. sC:iérosis in ~re¿~~~cy.• Obstet 

Gynecol. 1!l8J; 62': ~1.s-22s ,' . ·, ·. , · ... '• · ; ) ·,,.:¡;:;'.:':,;: : . . .. 
Connor JM. First trimester prenataL.ejtclusicin.'of tuberous 
sclero~is. Lan~et; ;1987: May 30: 1269',; ·''\'"';•;. · ;>;':\~;.>· · 

: .-'; __ , .. -_ - '.'.-_: -:·.;.:-_·,-·::·.".:·,'.:''7_;,~ ,,~-~. )~>':;' -~1-~i.,.:::-.~~-- ,'< 

Ishibashi. Y .. !"t 'al. . Disturbed . ~itotic ;processes; of¡'stroma ·. · 

~;~~:· 1 ;~.2 ; 6 !i:~~nt···with .· tube~a,uf:'S.f l.~t~~itt~j~~f;~H~~~jªiº~··' · 
Ishibashi: 'l : et :;al, 'Abnorma.l. DNA.·· histograms·:of ,,stroma .ce'-

- - .· ,',. :.-"··-·: . .. -.:· ... -.. ,._ -:·. '; .. ,"._;' .: .. ·· ;:·:.· .• :·:'.\•.-:-_:·,::>/·/:-·>.'1.i''"-'-'''=''.''_->:<:1: ;:; ' ... :,:,: .. ·--· . 
lls in. pa1;ients with tuberpus.?.scle1'osis ~ :'J: DermatoL 1984: 
11: 1-6 •·.·. ' ,· :• ' .;}'::,~: >'.';: :, .. :·.'''' 
Patterson Me' et ai •. Impai~ed' coioií\i2f;,;;~ing ability fo

llowing irradiation. of. skin fibroblasts'"from tuberous 

sclerosiS patients. Radiat R~s> 19S2;90:260-270. 

41. Scudiero DA et al. Lymphoblast lines and skin fibroblasts 

frOm patients with- tuberous sclerosis are abnormally sen 

sitive to ionizing radiation and to a radiomimetic chemi 

cal. J Invest Dermatol. 1982;78:234-238. 



118 

42. Hayashi A et al. Variable radiosensitivity in fibroblasts 

from patients with tuberous sclerosis. J Invest Oermatol. 

1985;84:77-78. 

43. Yoshida Y, Hayashi A, Arima M. Rapid rejoining of X-ray

indu'ce~::-:·o.NA·~:~~.~si:·~~l'e-~--s_t:r_a_nd -·:_bre~ks in tuberOus scierosis .: 
f ibrobÍasts':: Mut'át:.Re~. 1985; 146: 211-210. . 

44. Oppenheimer;~( et ai. The late apearance · of hipÓplgmented ··· 
· macuiae~ i.ii':(t~ber~us sclerosis. AJDC. 1985: 139: 408 . ..:41 O. . 

45. Hun~·-_:··1\'.~-~~;,::T~_·b·~~-~-u~· -· .. :~,~-lerosis a survey of 97 case __ t;i:_:_·-iI--~_--::: PhY-~!--· ·. 
cal findlng~.'Dev Med Child Neurol. 1983;25:3so.:352 •. 

46 •. Levér. WF. ·'iú.sfopatology of the sldn. Philadelphia: 'J .B. -
Lippincc;t.;·x, 90·3: 603-604. 

47. Ai·n·at- .. K'A·~:·_A·aen:ama sebaceum: successful treatment- With thé 

argon .la.se1'·. Plast Reconstr Surg. 1982;70:91.:.93~ 
48. Morgan•J'E, Mulliken JB. Dermabrasion and limitedexciSion 

of -th~,- ·fib~ous papules of tuberous sc.l~~o~is._ Pia~_~_ Re-co~§.. 
tr Sur. ,1977:59:124-127. 

49. Kav~nagh KT, Cosby WN. Sha.ve excision anc'l d~rmab1'á~ion·of 

so. 

51. 

52. 

53. 

midline .angiofibroma in .tuberous sélerosJ.s, Arch .otCilaryn, · 

gol Head Neck surg. 19,86;112i886'-88S; •·.· ·:. -,. ' 

Huttenlocher PR, .•• Heydem~n PT. Fi;e :struC:~Jre of, corÚcal 
tubers in tuberous s~i~ro~i'sl '.a •GolqÍ..'iit~l~·; ·'iinn Neurol. 

1984116:595-602:: .j·}');;B~.u·~;;~_;;_:";.·::· :·/, .... · 
Hunt A. · Tuberous. sclerosis :'' iá''survey. of 97 cases I 1 Sei-. _.. . >~·'' 'i': :,;_1{'.,',.',\"c>_:,,:,;¡-: . .:_;~-'_.~~;.:¡, F;c~;,,;.c_.;~ ·.' :;; ;.- ,,.- _- ·, , 

zures, pertussis·: inmunisstion-;and',•handicap. Dev Med Child 
·- ·, ;: ,-,:'·_• ·:;::~n"_/ •'><·:\.:c_~:";~;-i-('3:<,.:·;.:;:- '.·;,_'.;'.-, _ -~::_:: · 

Neurol 1983·25•346'-349'+::..c-·c,' "' ·.''·, .. ' • , - --__ :-.. _'--~/-.e-';.'"'.-'--_-,;·/··,_~-·:~::;.:.:_:~«~'-:-_·;·· '-:<:_·:· ,' -.. 
Davidson s. Tuberó)is•scl'érósis'.with fusiform aneurysms of 

both internal,car~'tiá;artérl.es ;.,anifested by unilateral -

visual loss and ~a'.i>iie·d~rn~ .• ; Bull Los Angeles Neurol Soc. 

1974:38:128-·132. 

Harrison et al. Priricipios de medicina interna. México: 
McGraw-Hill, 1986:2986-2989. 

54. Moran v, O'Keeffe F. Giant cell astrocytoma in tuberous 

sclerosis: computed tomographic finding. Clin Radiol. 

1986:51-54. 



1 1 9 

55. Duane TD. Clinical ophtalmology. Philadelphia: Harper & 

Row Publishers, 1984¡ vol 5 cap 36 p.6-7. 

56. De Juan E Jr et al. Vitreous seedin9 by r~tinal· astrocy 
tic hamartoma in a patient with tuhfirou_~-_--:·s_C1e_~o-~i·s··_ ... ·-~e-
t 'na. 1984·,4·. 100-102. · ,,, ,·, ·::''<' ·>; ' ', :. 

57. 

58. 

59. 

60. 

61 • 

62. 

63. 

64. 

65. 

66. 

67. 

.... . ,. ·, -~- ':'~·-_.:: >·:;:...-/·"···: -.--· 
Coppeto JR et al. Astrocytic,_ ham~·r:t~rn_~~;:_,:'i,~_:~,-~~-be_r_0Us::.,-_ri:~1~ 
rosis mimicking necrotizirig -reti~~-~h-~-~:6'i~:l'{ti~-~:f;-'::_'J:,p'~cl'i~-

- ' -.·" "·' -·=~/: ·::;,:,('." :¡,c,(·_,y;,;,;.·.¿_.;.;·,;y;,\;~-;;,•,_{::::»''--~"'= ·~:~ -;-.. _ , 
tr Dphtalmol Strabismus. 1982: 1 9 :'306:::.313';''''i{'::"d;;'\ii>:."::>»,;j·, 

. - - ' - ,,._ '< "._ .. :.;.;~t-.:.':/;:-¡::;~:·;~.¡'-:ó,: -~>:·~,:~~·;:.~~.-~:-!:.;,,;:<;-~';_~--:,/·: - .. 
Jost BF et al. Atypical retinitis;'prol'iferans ;',, retirial· 

· · _- ·_:·~i::. ·e•:,;;',·"'¡_''' ,_;;~·1:_t~>c~.:.:f-';'.,.'/:·;-,:~:-(-, ~':'_:;::>·--.:;:,,.,~. '.'., ·· ' 
telangiectasis, and vi treoU:s _herriOr'.rha-ge·f::·in'fr.1a'j~-pcltieñ.t·,_:-.- _,-

- · -. · : :· '~;:;._-s:<·<:·_~:.;.. ·1 ''i'.;¿·'.~;,r._-,-:'<~ ~':~7--.:.-~.-;_.,;ff'~-; '}I::_~'' ··_-, _,·. 
wi th tuberous se leras is.·_, Retina«·:;~tl 9 86; 6: 5 3;..56«. ;:t.~''-<-'':·,,:;.<~.-<:;-

- ' ~:.-. --. :.:-'\;--:·~·1t:r~'.~~¿~f,•:; ~i:).f:..;t:J.:•>¡_:·::;;:'::'.1';:.<:•::•:;::j,;'. ·: :.-:;_~: :··. 
Guttman L et al. Vissual> loSs-:'--secundary_;-}to·.~·á·~,tji"ant·: aneu · 

· __ . · . , ". --: .. ::.' ... .:i~::,s/~-,~-':_:;,'~;:::::_,:''';!'.:!::~<¡;; .:'·~;;,~:~"'f!,1:,t.:'/1'-,.; \:;-J:r;, :?·--.~~ ~~-:: : .... -- :"'."'.'. · 
rysm in a patient with':.tuberous•s.cle.rosis;·\:Can::J·,,Neurol, 

sc1. 198_4·; 1_-1: 4_7 .. ~~-~:?.~--.~,::-_.:--:;¿-t~fí;~:~}~~ifi:.(~~~1~~~~~~-JjL!~:~~;j¡;~:~~~~-~r . 
Graves N, ._Barnes :WF_; '.-:·Renal:'.::.cellJ(_carc1noma.Jand ;·,:angi.omyo"."' 

, , . _ - -·-. ,-_-_.. ~ :.-._:.-~.·-~--._ -·'. ·::;;-.:.:~DO:~-''-?:f:~tl~<·i!.(:,;;-t;:;/-~~;:_,;,":",~~-,~:~;;h:{::-"<,~'-'00~'-c.'_;_::-- ;:f. '_: __ "-: . :· . 
lipoma in ·tuberous~.:sclerosis f\cas.eJ(report_-·.'o;·;J.-':.Urol· .. _1986 ;· 

1 3. 5 : 1 ~ 2 ~. 1 -~ .3.- -~-~ - . _ . -___ ,_ ~:··; _:.;i~-~~1~f :~~t}~~$~:~~1nfii~itt1J~~I-~~~~~~~!!{~~~;~:tilJ5:0::;f J::.!~~ 7::/\· _ 
Hendren WG ,:. Monfort'[GJ';'TSymptomaticc·bila teral'<·renal>an- · 

· · ·· ··-- :_ , ·_ · .. {-"º-_7;•;_--«'"-·::.-,.,:-;~:-..-;,_:•>--'<····>.>.:--.c-<:'r~_~:~· ;-~,,:.\,_.-.:,:->;J,-:"·'··'•'' c;,·:~ <· .. ::: .';\:,,;· ... · ,''(: , :~ 

g iomyolipomas'/in','a (child ~'c;'Jt;. Urol';¡:,;,1,9 8 7. i:l ,3 7:: 25_6.;;_2 5 8 •'.:; ... 
. -_. _ , _ . -· · - , . .-- -', ·. :· · -·_ ...... ,-~:~·f''.'· .. 7: .. :.:~-.-:~¡¡';.-,.;¡,,~·-c·~:,.¡_;~-,;-.\-;~~-!;.;~-i<',;;,_:c-.: .. '.-f'tr>:,_./-:~·>:):-~:-,1y_>::·:; -_. ·. 

Mi tnick JS "et a1;;»!cystií:i5(reriá1rais'éáse: iri:'.!tüberaus .sel~ 

ras·1 s-,~ _ R_~~'i·~~--ci~i·:-~~'.\!,1:~,~,~;"~'.\:~~~:·~:.~--5~~~!.;~='.r'.~~;~'.i}~-~;~~;;~~~~.~:)~;{{2··'.'.;l.-_'.:'. .· ,- _ : 
Srinivas S', . Herr·.HW ,;. Hajdu·,Eo';{Partiái\;riephré.ctomy far 

. .. - :· .... -·"·: ~·· .. " .. ',·.·._-"::·:·-'T.:-·;:-_._.-_;--··,'1;\'>·.::t",:-~~"f·~'2c'::'icr;~-.:;-;--:::.:._.,_,-'. · 
a renal oncocytoma:·. as socia te_d-:.wi th·:.;tuberous'.-:;sclerosis. 

J Uro1 ._- -~ 9 0 5-; 1 3 3 : ~ 6-3~2-~:5 ~ ,:-·_-' ._::; __ :~----.:{:_:;?-.-~:~Jr;.1~+,:~t~~}~~-~l,~:~1~;:_:· .. ,_.: ,; 
Yu DT et al. -cystic renal- ·involve_ment:~_~n_)-1t-ube_r_~US s·cle-_ 
rois. Clin Pediatr (Phila). 1985;24':36.iJ~if:;:fNC . 

• ,: ·:< ._· o::_,:<'-'.l·~>'·'.·-:.'·.' · 
Gres ser CD et al. Fetal cardiac ·tumor :'ia prénatal echo-

cardiographic marker far tuberous scler6s'i~;</'.iill1'. J . Obstet -- - ', .-. -, •-; " ·":: 

Gynecol. 1987 ¡ 156: 689-691. .,,,;. »:'. 
weits-Binnerts JJ et al. Dental pits in decidub,us ·teeth, 
an early sign in tuberous sclerosis. La¡;-Ce't_:·<·-·1·:9-92·'; :2"_~--1344_~ 
Ortonne JP et al. Primary localized giganÚ~,;; and>tube-

rous sclerosis. Arch Dermatol. 19821118:877-878; 

68. W!!i Y et al. Parathyroid ·adenoma wi th primary. hyperpar!!_ 

thyroidism and tuberous sclerosis. Chin Med J. 1984¡97: 

599-602. 



120 

69. Lagos JC, Gómez MR. Tuberous sclerosis: reapprisal of a 

clinical entity. Mayo Clin Proc. 1976;42:26. 

70. Roach ES et al. Magnetic resonance imaging ··.~n tuberolÍ:s 

sclerosis. Arch Neurol. 1987;44:301-304. 

71. González Ramos M. Texto de genética clí_ni:cá'; M-éx_i.Co';oF:· 

Salvat, 1985:163-188. 

72. González Ramos M. Texto de genética·~ clíriib~·f;.~ México OF: 
Salvat, 1985: 45-57. . , ·. /;:;·:·,;·:':('.'-'' '···· 

73. Arndt KA. Argon laser therapy. ~·f·.~~~1'ih'6~~á~~~Us vascu-

lar lesions. Arch · DermatC)l :.,1?:ª.t{:ii~J:~.~.P;~~2.?.> • 
74. Dennis J, Hunt A. Prolonged, use,',()fi;•ni.tr.acepam 'far epi-

lepsy in children with. túber~us''5C::i~'i6~i;i •. Br Med J. 
··;:-,~:: ~ : .... . 

1985;291:692-693. . ..• ·• .... ,. 

75. McCarty KS et al. Pulmonary lymph'1nc]io.;;yomatosis respon 

sive to progesterone. N.Engl J r.Íe'a;·1900Í303:1461-1465~ 
76. Kitzsteiner KA, Mallen RG. Pulmon~~y. lymphangiomyomato

sis: trntment with castratión. ca'~cer. '1980;46:2248-49. 
77. Brentani MM et al. Steroid . recepto'rs in. puÍmonary lym-

phangiomyomatosis. Chest. 1984;85:96-99. 

78. Tomasian A et al. Tamoxifen far lymphangiomyomatosis. N 

Engl J Med. 1982;306:745-746. 

79. González Ramos M. Texto de genética clínica. México DF: 

Salvat, 1985:79-125. 

80. Rivera MR. Genodermatosis más frecuentes en el CDP. Té
sis de postgrado. Centro Dermatológico Pascua. México. 

1986. 


	Portada
	Índice
	Introducción
	Enfermedades Neurocutáneas
	Definición
	Esclerosis Tuberosa. Estudio de 45 Casos
	Bibliografía



