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Complejo de esclerosis tuberosa de diagnostico tardio

Tuberous Sclerosis Complex of Late Onset
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Estimados Editores,

El complejo esclerosis tuberosa, es una enfermedad
autosémica dominante de penetrancia incompleta que se
estima afecta de 1/6000 a 1/12000 personas, siendo % de los
casos esporadicos, con mortalidad antes de los 35 afios de
hasta el 40%." Algunos estudios reportan una edad promedio
de presentacién de 7,5 afios.? Esta incluida en el grupo de las
facomatosis o sindromes neurocutaneos y se caracteriza por
hamartomas principalmente en el cerebro, retina, rifiones,
piel y corazén.

La triada clasica e infrecuente de Vogt incluye retraso
mental, epilepsia y adenomas sebaceos,' sin embargo, hasta
el 50% de los pacientes que cumplen los criterios tienen
intelecto normal y el 15% no presenta convulsiones.

Presentamos el caso de un hombre de 37 afios, sin
antecedentes de importancia, que acudié al servicio de
consulta externa de ortopedia por presentar masas
ungueales en manos y pies, donde ademas se evidenciaron
manchas color café con leche en piel. Se realiz6 una resonancia
magnética de los dedos de las manos (~Fig. 1) en la cual se
notaban lesiones periungueales que fueron resecadas.

Luego del nacimiento del hijo del paciente, que fue
diagnosticado con esclerosis tuberosa, se le realiz6 al paciente
una tomografia contrastada de abdomen y resonancia
magnética cerebral en busca de lesiones compatibles con
esclerosis tuberosa (=Fig. 2), evidenciando tiberes corticales
en esta dltima.

Debido a la presencia de displasia cortical, fibromas
ungueales y lesiones hipomelanéticas en confeti, y luego
de pruebas genéticas pertinentes, se realizé el diagnéstico de
esclerosis tuberosa de penetrancia incompleta con
presentacién en la edad adulta.

Antiguamente el complejo esclerosis tuberosa (CET) era
conocido como esclerosis tuberosa o enfermedad de Pringle
Bourneville; sin embargo, por la variabilidad de fenotipos y
evidencia de mas de un gen causante de la enfermedad, se
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prefiere ahora el término de CET.* El rango de diagndstico varia
de los 0-67 afios.? Un estudio realizado comparé los hallazgos
en mujeres con presentacién en la infancia y en edad adulta,
mostrando que en las Gltimas hay menor niimero de criterios
mayores, una presentacion tardia de las manifestaciones
cutdneas, menor incidencia de convulsiones y mayor
probabilidad de presentar linfangioleiomiomatosis vy
angiomiolipomas al momento del diagnéstico.

Se pueden visualizar diversas lesiones en imagenes
diagnosticas, entre ellas, displasias corticales: son anomalias
congénitas causadas por la falla de migracion neural. En esta
categoria se incluyen los tlberes corticales y las lineas radiales
de migracién de sustancia blanca. Cerca del 90% de los tiberes
corticales se encuentran en los l6bulos frontales y calcifican
después de los dos afios de vida; en secuencias ponderadas en
T2 y FLAIR son areas hiperintensas en la regién cortical y
subcortical con realce posterior a la administracién de medio
de contraste en el 3-4% de los casos®; dependiendo de su
localizacién, pueden causar anomalias cognitivas, déficits de
los pares craneales o anomalias sensoriales.” Se considera que
las lineas de migracién radiales de sustancia blanca
representan glia heterot6pica y neuronas a través de un
camino de migracién cortical esperado. Se encuentran
localizadas en la sustancia blanca subcortical y pocas veces
se relacionan con los ttberes.®

Otra lesion visualizada son los nédulos subependimarios:
representan hamartomas en el tejido subependimario; por el
alto porcentaje de nédulos calcificados (88%) son facilmente
reconocibles en la tomografia, sin embargo esas calcificaciones
estan ausentes en la edad pediatrica. En la resonancia magnética
son hiperintensos en secuencias ponderadas en T1 e iso/
hiperintensos en secuencias ponderadas en T2, con intensidad
de sefial disminuida en secuencias ponderadas en T2 respecto a
los tiiberes corticales por el menor contenido de agua.’

También podemos mencionar el astrocitoma
subependimario de células gigantes: se considera que se
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Fig.1 Secuencias sagitales ponderadas enT2 y T1 de resonancia magnética (RM) del tercer dedo (Ay B). Imagen axial densidad de protones (C). Las flechas
sefialan una lesion adyacente al tendén extensor en el aspecto proximal de la falange distal, la cual mide 7 mm de longitud, es hipointensa en secuencias
ponderadas en T2 y densidad de protones e isointensa en secuencias ponderadas en T1, en relacién a fibromas ungueales.
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Fig. 2 RM en imagenes FLAIR axiales. Las flechas blancas muestran lesiones hiperintensas en la sustancia blanca subcortical en localizacién
parietal, frontal y occipital derechas y temporal izquierda sin efecto de masa ni edema asociado, compatibles con tiberes corticales.

originan por el crecimiento de los nédulos

subependimarios,” y son células gigantes y astrocitos
proliferativos que se encuentran con mas frecuencia en
el foramen de Monro, por tanto, debutan como
hidrocefalia.! Suelen ser de crecimiento lento, con
escaso edema cerebral y minima invasién.
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La linfangioleiomiomatosis es una enfermedad rara e
idiopatica en la que existe proliferacion difusa de células
musculares y cambios quisticos del parénquima. Afecta
principalmente a los pulmones, en tomografia computada
se observan quistes de paredes delgadas de distribucién
simétrica y difusa, los cuales se comunican con la via aérea.?
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Por dltimo, las angiomiolipomas son tumores benignos
formados de tejido vascular, misculo liso y tejido adiposo,
cuya localizacion mas frecuente son los rifiones. En la
tomografia, se identifican como tumores con atenuacion
menor a -20 UH,' en la ecografia son homogéneos,
hiperecoicos o isoecoicos al miisculo liso.® Al ser evaluados
con resonancia magnética, presentan artificio de tinta china
en la periferia en las secuencias fuera de fase y pérdida de la
intensidad de sefial en las secuencias con saturacién grasa.’

El CET es una patologia en la que el radiélogo juega un papel
fundamental al sugerir su diagnéstico en caso de evidenciar
displasias corticales, nédulos subependimarios, astrocitoma
subependimario, linfagioleiomiomatosis y angiomiolipomas
en pacientes que no tengan este antecedente o sean
asintomaticos. Por tanto, es importante recordar los
multiples 6rganos y sistemas que se pueden comprometer
para poder realizar intervenciones tempranas en calidad de
vida personal y en la consejeria genética a nivel familiar.
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