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RESUMEN

Introduccién: l|a esclerosis tuberosa o enfermedad de Bourneville-Pringle es una
enfermedad neurocutanea, de caracter autosomico dominante. Se caracteriza por
tumoraciones benignas llamadas hamartomas, que generalmente se encuentran en el
interior del cerebro, la retina y pueden afectar multiples érganos.

Presentacion del caso: se trata de una paciente de 23 afios de edad, con antecedentes de
epilepsia desde la infancia asociada a lesiones papulosas en la cara y regién lumbosacra,
ademas de zonas hipopigmentadas en piel, que acudié al servicio de oftalmologia por
disminucién de la agudeza visual en ojo derecho, encontrandose en ambos ojos imagenes de
aspecto blanco nacarado, con bordes mal definidos, localizadas en espesor de capas de
fibras nerviosas de la retina y estudio campimétrico normal, comprobandose en la
resonancia magnética nuclear la existencia de astrocitomas corticales.

Conclusiones: se confirma el diagnostico de esclerosis tuberosa, justificado por la
presencia de criterios mayores como los angiofibromas faciales, fibromas gingivales y
astrocitoma corticales, ademas de criterios menores como las mancha acrémica retiniana y
fibromas intraorales mas los resultados obtenidos en la resonancia magnética nuclear. Se
destaca la realizacién del diagndstico a partir de la evaluacién oftalmoldgica de la paciente.
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ABSTRACT

Introduction: tuberous sclerosis or Bourneville-Pringle disease is a neurocutaneous,
autosomal dominant disease. It is characterized by benign tumors called hamartomas, which
are usually found inside the brain, the retina and can affect multiple organs.

Case report: a 23-year-old patient with a history of epilepsy since childhood associated
with papular lesions on the face and lumbosacral region, as well as hypopigmented areas on
the skin, who attended the ophthalmology service due to a decrease in visual acuity in the
right eye; images of pearly white appearance were found in both eyes , with ill-defined
edges, located in the thickness of layers of the retina nerve fibers and normal campimetric
study; the presence of cortical astrocytomas was proved in nuclear magnetic resonance.

Conclusions: the diagnosis of tuberous sclerosis is confirmed, justified by the presence of
major criteria such as facial angiofibromas, gingival fibromas and cortical astrocytoma, as
well as minor criteria such as retinal acne and intraoral fibromas plus the results obtained in
nuclear magnetic resonance. The diagnosis made was based on the ophthalmological
assessment of the patient.

DeCS: TUBEROUS SCLEROSIS; EPILEPSY; ASTROCYTOMA; PATIENTS.

INTRODUCCION

La esclerosis tuberosa (enfermedad de Bourneville-Pringle) es un trastorno autosémico
dominante, como consecuencia de la mutacién de dos genes: el TSC 1, que codifica la
hamartina, y el gen TSC 2, que codifica la tuberina; ambos con funciéon supresora de
tumores hamartomatosos(*). La enfermedad se incluye dentro de los sindromes
neurocutaneos, pues las lesiones del sistema nervioso central se acompafian generalmente
de alteraciones cutaneas(?®.

Su incidencia es variable y las diferentes manifestaciones clinicas de la enfermedad
dependen de la penetrabilidad genética. Asi, si bien algunos autores mencionan una
frecuencia de 1:100 000 individuos(®, otros sefialan cifras de 1- 5:15 0004,

Existe una triada clasica para definir dicha entidad, que es la asociacion de angiomas
cutaneos, epilepsia y retraso mental®. En la actualidad existen otros criterios diagndsticos
definidos en el "Consenso de la esclerosis tuberosa", agrupandose en criterios mayores y
menores que se basan en la presencia de alteraciones o tumores en distintos 6rganos(),

La presencia de alteraciones cutdneas es una de las caracteristicas primarias de la misma
asociada a la formacion de hamartomas en multiples 6rganos como cerebro, retina, rifion y
piel, aunque con menor frecuencia también estar afectados el corazén, pulmones, higado,
testiculos y tiroides(>:9),

El curso de la enfermedad y su prondstico dependen de la afectacidon neuroldgica como la
epilepsia, el tipo de crisis y la presencia de trastornos cognitivos(®),



Por ser una enfermedad poco frecuente y debido la edad del diagnéstico en la paciente
descrita, que presupone un diagnostico tardio, se decide reportar este caso con el objetivo
particular de describir sus manifestaciones clinicas oculares.

PRESENTACION DEL CASO

Una mujer de 23 afios de edad, con antecedentes de epilepsia desde la infancia, con buen
control mediante el tratamiento y crisis poco frecuentes, fue remitida a la consulta de
neuroftalmologia por presentar disminucién discreta de la agudeza visual del ojo derecho
asociada a lesiones papulosas en cara, regién lumbosacra y manchas hipopigmentadas en
ambas piernas, lo que indicé la posibilidad diagndstica de un sindrome neurocutaneo, y
decidiéndose evaluar la presencia de signos oftalmoldgicos presentes en dicha paciente.

Al examen oftalmoldgico se encontré:

Biomicroscopia:

Ojo derecho: sin alteraciones

Ojo izquierdo: sin alteraciones

Se observd en la inspeccion simple de la piel la presencia de lesiones maculo-papulosas,
marron rojizas, que predominaron en el surco nasogeniano, las mejillas y mentén (llamados
adenomas sebdaceos, exantema papular, o angiofibromas faciales), con fibromas gingivales y
multiples caries dentales (Fig.1). Se destaca que las lesiones respetan el labio superior.

Fig. 1 Presencia de adenomas sebaceos, con fibromas gingivales tipicos de la enfermedad

Fondo de ojo:

Ojo derecho: imagenes de aspecto blanco nacarado, con bordes mal definidos, localizadas
en espesor de capas de fibras nerviosas de la retina (CFNR), lo que no permitié visualizar el
patréon vascular en polo posterior.

Ojo izquierdo: imagen con aspecto similar en la periferia de la retina (Fig. 2).

Fig. 2 Examen del fondo de ojo, observandose masas blanco-nacaradas o amarillo-grisaceas
sésiles o levemente protruyentes en la retina, no calcificadas, con poco crecimiento y de
bordes mal definidos.



Agudeza visual sin cristales (AVSC):0.4 en OD y 0,8 en OI

Agudeza visual con cristales (AVCC): -1.50 -1.00 X 90 (0.7) en OD; + 0.25-0.75X165 (1.0)
en OI.

Se corrobord que existe una disminucién de la visidon en su ojo derecho, elemento que esta
dado por las lesiones retinianas que interesan el polo posterior y la consiguiente disminucion
del grosor de capa de fibras nerviosas de la retina.

Vision del color (VC) (test de Hishihara): 21/21 en ambos ojos.

Reflejos pupilares: normales en ambos ojos.

Presion intraocular: 16 mmHg en OD, 14 mmHg en OI.

Ante la presencia del cuadro dermatoldgico dado por las papulas marrén en ambos lados de
la nariz, lesiones en mucosa bucal, y las manchas hipopigmentadas asociadas con las
alteraciones fondoscoépicas, se decidié indicar estudios de neuroimagen (RMN), lo que
mostré la existencia de astrocitomas corticales que confirman el diagnédstico de esclerosis
tuberosa (Fig.3).
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Fig. 3 Estudio de RMN, donde se observa los astrocitomas corticales
DISCUSION

La esclerosis tuberosa o enfermedad de Bourneville es una enfermedad autosdmica
dominante incluida dentro de los sindromes neurocutaneos, con una variabilidad clinica que
depende de la presencia de lesiones hamartomatosas en multiples 6rganos(:8),

Sus manifestaciones usualmente no aparecen desde el nacimiento y se van observando
durante la primera década de la vida, lo que dificulta llegar al diagndstico de forma precoz,
ya que solo el 27 % de los casos presenta la triada caracteristica de la enfermedad. En la
actualidad existen criterios clinicos para su diagndstico que se clasifican en mayores y
menores. Los primeros incluyen: maculas hipomelanéticas, angiofibromas, fibromas
ungueales, placa de Shagreen, multiples hamartomas retinianos, displasia cortical, nédulos
subependimarios, rabdomioma cardiaco, linfangioleiomiomas y angiomiolipomas. Los
criterios menores son los fibromas intraorales, mancha acrémica retiniana, quistes renales
multiples y los hamartomas no renales. El diagndstico definitivo consiste en la existencia de
dos criterios mayores o uno mayor y dos menores(®. En la paciente descrita se incluye como
criterio mayor la presencia de angiofibromas faciales, fibromas gingivales y astrocitomas
corticales, y como criterios menores las manchas acromicas retinianas y los fibromas
intraorales.



Las alteraciones oftalmoldgicas raramente afectan la visidon, y por ello no requieren
tratamiento especifico. Aproximadamente el 50 % de los pacientes presentan hamartomas
retinales unilaterales, y sélo en un 25 % se presentan de forma bilateral®.

A pesar de la afectacion bilateral de |a retina en la paciente que se reporta, la afeccidén de la
agudeza visual fue ligera, producido ello por la localizaciéon de dichos hamartomas y por su
escaso o nulo crecimiento, datos que coinciden con la literatura revisada(®. Las lesiones mas
frecuentes son las dermatoldgicas (presentes en la totalidad de los enfermos), pero las que
pueden ocasionar la muerte son la afeccién renal y el deterioro cognitivo producto de la
afeccidn del sistema nervioso central(®°:10),

Cuando los primeros sintomas son neuroldgicos, el diagndstico generalmente se realiza en la
infancia, siendo imprescindible la realizacion del electroencefalograma para caracterizar y
controlar las crisis epilépticas. Su seguimiento se debe realizar por un equipo
multidisciplinario con un dermatdlogo y un neurdlogo como pilares fundamentales. Otros
estudios necesarios son el fondo de ojo, la resonancia magnética, la tomografia axial
computarizada(to1n),

El tratamiento de la enfermedad debe ser sintomatico e individualizado para cada una de las
manifestaciones clinicas. Su prondstico depende del tipo de crisis epilépticas presentes en el
paciente, la profundidad de las mismas y del deterioro intelectual que se produzca, pero
sobre todo, de la aparicion de angiomiolipomas renales productores de hemorragia
retroperitoneal e insuficiencia renal progresiva que agravan el prondstico y constituyen las
principales causa de muerte(12), El seguimiento de los enfermos con esclerosis tuberosa
tiene como su principal objetivo evitar las complicaciones irreversibles que se pudieran
desarrollar.

La paciente que se describe fue diagnosticada durante un examen oftalmoldgico y
seguidamente evaluada por el dermatdlogo y el neurdlogo, quienes determinaron el
tratamiento a seguir. No obstante, se requirié la atencidn sistematica de las manifestaciones
oftalmoldgicas, para aumentar en lo posible su calidad de vida.
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