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RESUMEN

Introduccion: la esclerosis tuberosa es una enfermedad genética autosémica dominante que
ocasiona tumores benignos multisistémicos, con impacto neuroldgico, renal, ocular y cutaneo.
Objetivo: describir las manifestaciones clinicas y el manejo multidisciplinario de un caso de
esclerosis tuberosa en adolescente.

Presentacion de caso: se presenta un paciente masculino de 15 afios, mestizo, procedente de
Ambato, con antecedentes familiares de lesiones cutéaneas similares. El examen fisico reveld
angiofibromas faciales, placas de Shagreen, fibroma periungueal y maculas hiperpigmentadas.
La evaluacion oftalmologica mostré hamartomas bilaterales en area papilomacular con patrén
vascular alterado y disminucidon de agudeza visual en ojo derecho. Estudios complementarios
evidenciaron quistes renales y ndédulo renal izquierdo clasificado como Bosniak III. Se realizaron
interconsultas con dermatologia, pediatria y oftalmologia, ademas de ecografia abdominal,
resonancia magnética cerebral y radiografia de térax. El manejo se centré en seguimiento
multidisciplinario y control periédico de las manifestaciones clinicas.

Conclusiones: el caso resalta la necesidad de un abordaje integral en esclerosis tuberosa,
donde la identificacion temprana de lesiones cutdneas y oculares permite prevenir
complicaciones. El seguimiento multidisciplinario es esencial para preservar calidad de vida y
funcionalidad.

Palabras clave: Esclerosis Tuberosa; Manifestaciones Cutaneas; Manifestaciones Neuroldgicas;
Manifestaciones Oculares; Signos y Sintomas.
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ABSTRACT

Introduction: tuberous sclerosis is an autosomal dominant genetic disorder that causes
multisystemic benign tumors, with neurological, renal, ocular, and cutaneous involvement.
Objective: to describe the clinical manifestations and multidisciplinary management of a case
of tuberous sclerosis in an adolescent.

Case presentation: a 15-year-old male patient of mestizo origin from Ambato, with a family
history of similar cutaneous lesions, was evaluated. Physical examination revealed facial
angiofibromas, shagreen patches, periungual fibroma, and hyperpigmented macules.
Ophthalmologic assessment showed bilateral hamartomas in the papilomacular area with altered
vascular pattern and decreased visual acuity in the right eye. Complementary studies
demonstrated renal cysts and a left renal nodule classified as bosniak III. Consultations were
carried out with dermatology, pediatrics, and ophthalmology, in addition to abdominal ultrasound,
brain magnetic resonance imaging, and chest radiography. Management focused on
multidisciplinary follow-up and periodic monitoring of clinical manifestations.

Conclusions: this case highlights the need for a comprehensive approach to tuberous sclerosis,
where early identification of cutaneous and ocular lesions allows prevention of complications.
Multidisciplinary follow-up is essential to preserve quality of life and functionality.

Keywords: Tuberous Sclerosis; Skin Manifestations; Neurologic Manifestations; Eye
Manifestations; Signs and Symptoms.

RESUMO

Introducdo: a esclerose tuberosa é uma doenga genética autossémica dominante que ocasiona
tumores benignos multissistémicos, com impacto neuroldgico, renal, ocular e cutaneo.
Objetivo: descrever as manifestacdes clinicas e o manejo multidisciplinar de um caso de
esclerose tuberosa em adolescente.

Apresentacao de caso: trata-se de um paciente masculino de 15 anos, mestico, procedente
de Ambato, com antecedentes familiares de lesGes cutdneas semelhantes. O exame fisico
revelou angiofibromas faciais, placas de Shagreen, fibroma periungueal e maculas
hiperpigmentadas. A avaliacdo oftalmoldégica mostrou hamartomas bilaterais na area
papilomacular com padrao vascular alterado e diminuicdo da acuidade visual no olho direito.
Estudos complementares evidenciaram cistos renais e nddulo renal esquerdo classificado como
Bosniak III. Foram realizadas interconsultas com dermatologia, pediatria e oftalmologia, além
de ultrassonografia abdominal, ressonancia magnética cerebral e radiografia de térax. O manejo
centrou-se em acompanhamento multidisciplinar e controle periédico das manifestacoes clinicas.
Conclusodes: o caso ressalta a necessidade de uma abordagem integral na esclerose tuberosa,
onde a identificacdo precoce de lesGes cutaneas e oculares permite prevenir complicagées. O
acompanhamento multidisciplinar é essencial para preservar qualidade de vida e funcionalidade.

Palabras-chave: Esclerose Tuberosa; Manifestagées Cutaneas; Manifestagées Neuroldgicas;
Manifestagdoes Oculares; Sinais e Sintomas
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INTRODUCCION

La esclerosis tuberosa (ET) es un sindrome neuro-6culo-cutaneo de origen genético hereditario
de caracter autosdomico dominante con repercusion sistémica, donde el 80 % de los casos
presentan una mutacion del gen TCS2 y el 20 % se produce por una mutacion en el TSC1.(M)
Afecta principalmente a ninos y adultos, y al ser multisistémica afecta a muchos 6érganos
causando tumores (hamartomas) en la piel, rifiones, cerebro, corazén, ojos, pulmones o cavidad
oral. Puede incluir trastornos neuroldgicos incapacitantes como epilepsia, retraso mental y
autismo.®

Se han identificado 2 genes responsables de la ET. El gen TSC1 localizado en el cromosoma 9q34,
que codifica una proteina llamada hamartina y el gen TSC2 localizado en el cromosoma 16q13
que codifica una proteina llamada tuberina. Las mutaciones en dichos genes condicionan el
desarrollo de hamartomas en diversos érganos, los cuales pueden malignizarse.(

Las manifestaciones clinicas son variadas, la mayoria de los érganos son susceptibles ya que la
formacion de hamartomas puede darse en multiples sistemas, siendo mas frecuentes las
manifestaciones oculares, cardiacas, dermatoldgicas, renales y neuroldgicas, algunas de estas
Ultimas pueden ocurrir desde la infancia incluyendo espasmos infantiles, epilepsia de dificil
tratamiento, discapacidades cognitivas y autismo.(*>%) De igual manera, se reconoce como
aproximadamente un 50 % de los pacientes son asintomaticos y muestran coeficiente intelectual
normal. Las principales anomalias neuroldogicas en ET son ocasionalmente visibles de forma
prenatal, por lo cual la neuroimagen tiene un papel fundamental en su diagndstico.(?:8:210)

El diagnodstico de la ET puede ser clinico o genético. El criterio genético (identificacion de una
mutacion patogénica en TSC1 o TSC2 mediante prueba genética [aunque entre el 10-25 % de
los casos clinicamente compatibles no presentan mutacion identificada]) en caso de cumplirse
hace el diagnéstico definitivo. No obstante, ante la imposibilidad de realizacién de este estudio por
su complejidad y elevado costo, generalmente se recurre al diagndstico es clinico, basado en una
serie de 11 criterios diagndsticos mayores y seis menores, recientemente revisados en 2021 y
universalmente aceptados, los cuales son: (1)

. Criterios Mayores (cada uno tiene alto valor diagnostico)
= Angiofibromas faciales (=23) o placa en la frente.
* Maculas hipomelanicas no traumaticas (=3 de al menos 5 mm de diametro).
= Fibromas ungueales o periungueales no traumaticos (=2).
* Placa de Shagreen (lesién conectiva en regién lumbosacra).
= Hamartomas nodulares retinianos multiples.
= Tuberes corticales o displasias corticales.
* Nodulos subependimarios.
» Astrocitoma subependimario de células gigantes.
= Rabdomioma cardiaco (Unico o multiple).
» Linfangioleiomiomatosis pulmonar.
= Angiomiolipomas renales (=2).

o Criterios Menores (apoyan el diagndstico si se combinan)
* Pozos dentales (pits) distribuidos al azar en el esmalte (23).
» Fibromas orales (=2).
= Hamartoma no renal (con confirmacién histoldgica).
* Placa acromica retiniana.
* Lesiones cutaneas en confeti.
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= Quistes renales multiples (con confirmacidn histoldgica).

Se considera un diagnéstico definitivo cuando el paciente presenta dos o mas criterios mayores,
o bien un criterio mayor acompafiado de al menos dos criterios menores, lo cual refleja una alta
probabilidad de la enfermedad. Por otro lado, se establece un diagndstico posible en aquellos
casos donde se identifica un solo criterio mayor o dos o mas criterios menores, lo que sugiere la
necesidad de seguimiento clinico y evaluacion complementaria para confirmar o descartar la
condicion. Esta clasificacion permite orientar el abordaje diagndstico y terapéutico,
especialmente en contextos donde la confirmacion genética no esta disponible o resulta
inconclusa.

El tratamiento de la ET puede ser especifico y/o asintomatico. El tratamiento especifico consiste
en farmacos que actlan en la via mTOR frenando el crecimiento de las lesiones tumorales, pero
aln se desconoce el tiempo Optimo de tratamiento, la dosis ideal de mantenimiento y las
consecuencias a largo plazo. El tratamiento sintomatico puede ser farmacoldgico y buscar
mejorar la calidad de vida del paciente, asi como prevenir complicaciones, es variado y recurren
desde medicamentos comunes como analgésicos simples hasta procedimientos complejos como
trasplantes de drganos, acorde a la necesidad del paciente.(*?) Teniendo en cuenta lo indicado,
se realiza el presente estudio, el cual tuvo por estudio describir las manifestaciones clinicas y el
manejo multidisciplinario de un caso de esclerosis tuberosa en adolescente.

REPORTE DEL CASO

Paciente masculino de 15 afios de edad mestizo, procedente del Cantén Ambato, Provincia de
Tungurahua, de ocupacién estudiante, con grupo sanguineo O+; con antecedentes patoldgicos
personales: fractura nasal a los 5 afios y lesiones en region nasal tipo nodulos, dolor en rodillas
y piernas hace 3 afos; antecedentes patoldgicos familiares: madre con discapacidad auditiva y
de lenguaje, y padre con el mismo tipo de lesiones a nivel de la piel.

Acude al drea de dermatologia del Hospital General Ambato, el martes 03 de enero del 2023 con
signos vitales dentro de los parametros normales por angiofibromas faciales, placas de Shagreen
a nivel frontal, fibroma periungueales en tercer dedo del pie izquierdo, mancha café con leche
en la region infraaxilar y una mancha hipercromica en cadera izquierda. Se recomienda
seguimiento multidisciplinario y valoracion con oftalmologia, pediatria y neumologia para control.

Interconsulta de dermatologia por sospecha de esclerosis tuberosa al area de pediatria, y tras
el examen fisico se evidenciaron manchas de Chagrin a nivel nasal, diversos tubérculos
diseminados y se confirma la presencia de angiofibromas faciales. Paciente es derivado a
oftalmologia pediatrica, al examen fisico oftalmoldgico se evidencia AV SL: OD: 20/200 OI: 20/30;
PH: OD: 20/50 OI: 20/20; BM: sin alteraciones; FO: dilatado; OD - OI: imagen de aspecto blanco
nacarado (hamartomas) con bordes mal definidos localizados en el papilomacular que permite
visualizar el patron vascular en ojo izquierdo y en ojo derecho (Fig. 1).
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Fig. 1 Imagenes del fondo de ojo.

Se le solicitaron estudios complementarios de imagen. En la ecografia abdominal se evidencid
un foco ecogénico parenquimatoso del rifidn derecho que en el contexto clinico del paciente se
debe descartar angiomiolipoma; y en la TAC simple de abdomen la presencia de quistes renales
derechos Bosniak II y un nddulo renal izquierdo Bosniak III. En cuanto al tratamiento, se basa
principalmente en manejo multidisciplinario, seguimiento y controles periddicos de la
sintomatologia.

DISCUSION

La ET o Bourvenil Pringle es un trastorno congénito y neurocutaneo de tipo autosémico
dominante. Se describe desde el afio 1862 estableciendo criterios mayores y menores para su
diagndstico. La incidencia es de 1-10.000 nacidos vivos por el dafio multisistémico que puede
presentar la esperanza de vida es hasta los 35 afios. Se caracteriza por las lesiones
hamartomatosas originadas por la mutacién de genes TSC1-TSC2 que codifican proteinas
supresoras de tumores, se encuentran alteraciones en diferentes érganos como lo son: ojos,
piel, corazén, rindn, cerebro, pulmdn,etc. Se sospecha desde la etapa prenatal por masas
anormales que se detectan en los estudios de imagen como ecografia de rutina, sin embargo
pueden desarrollarse en la infancia o adultez.(*3)

Las caracteristicas clinicas pueden variar de acuerdo al sistema organico afectado se incluye
retraso en el desarrollo, tumores en el cerebro, ojos, corazén, pulmones, etc. La expresion de la
enfermedad en el paciente se identific6 por antecedentes familiares, caracteristicas
dermatolodgicas lesiones nodulares (angiofibromas) a nivel facial, placas de Shagreen a nivel
frontal, fibroma en el aparato ungueal del pie en el tercer dedo, manchas en cadera de tipo
hipercromica y las alteraciones a nivel ocular (hamartomas). Los pacientes con esclerosis
tuberosa pueden presentar una o mas lesiones cutaneas.(4
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Otros casos de pacientes con esclerosis tuberosa han presentado defectos a nivel dental y se
recomienda entre las medidas preventivas higiene bucal si tiene complicaciones se debe tratar
mediante escisidn quirdrgica, en cuanto a las alteraciones a nivel de huesos se debe hacer
radiografia por el riesgo de formacién de quistes. A nivel del corazén el rasgo particular es el
rabdomioma un tumor benigno identificado en recién nacidos a partir de una ecografia prenatal,
en el caso de los adultos sin antecedentes ni sintomas cardiacos se recomienda un
electrocardiograma para evaluar si existen defectos de conduccion.(®) Los adultos tienden a
desarrollar carcinomas de células renales el seguimiento debe darse mediante examenes de
imagen para monitorear tumores malignos y benignos.

Si se tiene un diagnostico presuntivo es importante completar las pautas internacionales en las
gue se encuentran realizar el examen ocular completo e identificar la existencia de anomalias a
nivel de la retina o defectos del campo visual la evaluacion oftalmoldgica debe realizarse cada 3
meses al identificarse de forma oportuna se pueden evitar complicaciones y realizar
intervenciones para preservar la funcion visual del paciente.(®) Identificar si existen
complicaciones a nivel neurolégico como epilepsia es necesario para el monitoreo y educacion
de familiares para seguir la terapia inicial generalmente con vigabatrina. Los estudios de imagen
como resonancia magnética y tomografia computarizada se recomiendan ante la sospecha de la
enfermedad para poder valorar el cumplimiento de los criterios mayores o menores.

El tratamiento esta dirigido a las manifestaciones que se identifiquen en este caso principalmente
en la piel y a nivel ocular, se debe monitorear y recomendar el cuidado con proteccion solar por
la susceptibilidad a quemaduras solares y el dafio del ADN por rayos ultravioletas, en el caso
se recomienda tratamiento por las lesiones cutaneas prominentes consideran que pueden
aumentar de tamafio y numero, ademas del dolor, sangrado y deterioro funcional y problemas
sociales que pueden desencadenar.(!”) Se puede mejorar el aspecto de este tipo de lesiones con
terapia laser y dermoabrasion, ademas de complementar con tratamiento farmacoldgico tépico
de inhibidores de la rapamicina.

El manejo de los pacientes con esclerosis tuberosa debe realizarse con un enfoque
multidisciplinario por la variabilidad clinica, se debe integrar a especialistas en Neurologia,
Dermatologia, Oftalmologia, Nefrologia y Cardiologia para poder realizar la evaluacién y
seguimiento en cuanto a las particularidades del paciente.(*®) El prondstico depende de las
caracteristicas individuales de cada paciente, las complicaciones neuroldgicas y desencadenadas
en otros sistemas organicos son causa de la morbilidad en adolescentes y adultos tiene mayor
incidencia.

CONCLUSIONES

La ET es una enfermedad genética causada por mutaciones en los genes TSC1 o TSC2, que
generan pérdida de control en el crecimiento celular y la aparicion de tumores benignos en
organos como cerebro, rifiones, piel y pulmones. Sus manifestaciones clinicas son variables y
pueden incluir convulsiones, lesiones cutaneas, angiofibromas faciales, alteraciones oculares,
tumores renales, fibromas gingivales y rabdomiomas cardiacos, presentes incluso desde el
nacimiento. El diagndstico, que representa un reto clinico, se establece mediante historia clinica,
antecedentes familiares, criterios mayores y menores, pruebas genéticas y estudios de imagen
como tomografia, ecografia y resonancia magnética. Aunque no existe cura, el tratamiento
multidisciplinario busca controlar los sintomas y reducir complicaciones, requiriendo seguimiento
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periodico con estudios de imagen cada 1-3 afos para detectar la progresién de la enfermedad
y mejorar la supervivencia de los pacientes.
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