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SINDROMES NEUROCUTANEOS
ESCLEROSIS TUBEROSA:
DEFINICION:

a esclerosis tuberosa, también denominada complejo de esclerosis tuberosa, es un trastorno genético
poco frecuente que hace que se formen tumores no cancerosos (benignos), crecimientos excesivos e
imprevistos de tejido normal en muchas partes del cuerpo. Los signos y sintomas varian en gran

medida, segun el lugar donde se formen los tumores y la gravedad de la enfermedad.

ETIOLOGIA:

Un error aleatorio en la division celular. Alrededor de dos tercios de las personas con esclerosis
tuberosa tienen una nueva mutacién en el gen TSC1 o en el gen TSC2 —los genes relacionados con
la esclerosis tuberosa— y no tienen antecedentes familiares de dicha enfermedad.

Herencia. Alrededor de un tercio de las personas con esclerosis tuberosa heredan un gen TSC1 o
TSC2 alterado de uno de los padres que tiene el trastorno.

CUADRO CLINICO:

Los sintomas de la esclerosis tuberosa son causados por crecimientos no cancerosos (tumores
benignos) en distintas partes del cuerpo, generalmente, en el cerebro, los 0jos, los rifiones, el corazén,
los pulmones y la piel, aunque puede afectar cualquier parte del cuerpo. Los sintomas varian de leves

a graves segun el tamafo o la ubicacién del crecimiento excesivo.

Si bien los signos y sintomas son unicos para cada persona que padece esclerosis tuberosa, estos

pueden comprender los siguientes:

o Anomalias cutaneas. La mayoria de las personas con esclerosis tuberosa tiene manchas de
piel clara o puede presentar pequefias zonas inofensivas de piel engrosada vy lisa, o bultos
rojizos debajo o alrededor de las ufias.

o Convulsiones. Los tumores en el cerebro podrian estar asociados con convulsiones, que
pueden ser el primer sintoma de esclerosis tuberosa. En los nifios pequefios, un tipo de



convulsion frecuente llamada «espasmos en flexion» se manifiesta con espasmos repetitivos
de la cabeza y las piernas.

« Discapacidades cognitivas. La esclerosis tuberosa puede estar asociada con retrasos en el
desarrollo y, a veces, con discapacidad intelectual o dificultad de aprendizaje. También
podrian presentarse trastornos de salud mental, como el trastorno del espectro autista o el
trastorno por déficit de atencion con hiperactividad (TDAH).

« Problemas renales. La mayoria de las personas con esclerosis tuberosa presenta tumores
no cancerosos en los rifiones y, con el tiempo, podria manifestar mas crecimientos.

o Problemas cardiacos. Los tumores en el corazén, si aparecen, suelen ser mas grandes al
momento del nacimiento y disminuyen de tamafio a medida que el nifio crece.

o Problemas pulmonares. Los tumores que se forman en los pulmones podrian causar tos o
falta de aire, en especial, con la actividad fisica o el ejercicio. Estos tumores pulmonares
benignos son mas frecuentes en las mujeres que en los hombres.

« Anomalias en los ojos. Los tumores pueden tener el aspecto de manchas blancas en el
tejido sensible a la luz de la parte posterior del ojo (retina). Esos crecimientos no cancerosos
no siempre afectan la vision.

DIAGNOSTICO:

Segun cuales sean los signos y sintomas, lo evaluaran varios profesionales de diferentes
especialidades con pericia en esclerosis tuberosa, por ejemplo, médicos capacitados en el tratamiento
de problemas en el cerebro (neurdlogo), el corazén (cardidlogo), los ojos (oftalmédlogo), la piel
(dermatélogo), los rifiones (nefrélogo) y otros especialistas.

Los médicos haran una exploracion fisica, hablarén sobre los sintomas y los antecedentes familiares,

y buscaran bultos caracteristicos (tumores benignos), que suelen asociarse con la esclerosis tuberosa

Evaluacion del cerebro, los pulmones, los rifiones y el higado

Para la deteccion de crecimientos o tumores en el cuerpo, es probable que los anélisis de diagnostico
comprendan los siguientes:

« Imagenes por resonancia magnética (RM).

o Exploracion por tomografia computarizada (TC). .

o Ecografia.



Evaluacién cardiaca
Para determinar si el corazén de tu hijo esta afectado, las pruebas de diagnostico probablemente

comprendan las siguientes:

e Ecocardiograma.

o Electrocardiograma (ECG).

Examen ocular: Para examinar el interior del ojo, incluso la retina, se usa una luz y una lupa.

Evaluacion psiquiatrica o del desarrollo

Si es necesario, segun los analisis para la deteccion de rutina, una evaluacién hecha por un
psiquiatra, un psicdlogo u otro profesional de salud mental puede identificar discapacidades
intelectuales o del desarrollo

Anadlisis para la deteccion y pruebas genéticas

Si a un nifio se le diagnostica esclerosis tuberosa sin que existan antecedentes familiares de esta
enfermedad, ambos padres podrian considerar realizarse un examen para la deteccion.

TRATAMIENTO:
Medicamentos. Para controlar las convulsiones, se pueden recetar medicamentos anticonvulsivos.
Otros medicamentos pueden ayudar a controlar las arritmias cardiacas, los problemas de conducta u

otros signos y sintomas.

Cirugia. Se puede extirpar quirirgicamente un tumor si afecta el funcionamiento de un 6rgano
especifico, como el rifidn o el corazdn.

Varios tipos de tratamiento. Los servicios de intervencion temprana, como la terapia ocupacional,
|a fisioterapia o la terapia del habla, pueden ayudar a los nifios con esclerosis tuberosa



NEUROFIBROMATOSIS

DEFINICION:

Los tipos de neurofibromatosis son un grupo de trastornos genéticos que hacen que se formen tumores
en el tejido del nervio. Estos tumores pueden desarrollarse en cualquier lugar del sistema nervioso, ya
sea el cerebro, la médula espinal o los nervios. Hay tres tipos de neurofibromatosis: la
neurofibromatosis tipo1, la neurofibromatosis tipo2 y la schwannomatosis.
La neurofibromatosis tipo 1 generalmente se diagnostica en la infancia, mientras que las otras dos, a

principios de la adultez.

ETIOLOGIA:

Son heredadas y unas de las enfermedades autosomicas dominantes mas comunes en los seres

humanos.

Existe también la mutacién espontanea “de novo” donde los padres no tienen ninguna alteracion

cromosomica. La mitad de los casos diagnosticados de NF son de mutacion espontanea.

Existen tres tipos de neurofibromatosis, cada uno con diferentes signos y sintomas:

Neurofibromatosis tipo 1

Por lo general, la neurofibromatosis tipo 1 aparece en la infancia. Los signos suelen ser evidentes
antes de los 10 afios. Los signos y sintomas suelen ser de leves a moderados, pero pueden variar en

su intensidad.
Neurofibromatosis tipo 2

La neurofibromatosis tipo 2 es mucho menos frecuente. Los signos y sintomas aparecen, por lo
general, como resultado del desarrollo de tumores benignos que crecen lentamente en los dos oidos.

Schwannomatosis

Este tipo raro de neurofibromatosis, normalmente, afecta a las personas después de los 20 afios. La
schwannomatosis provoca la formacién de tumores en los nervios craneales, espinales y periféricos.



CUADRO CLINICO:

Sintomas de la NF1
Algunos de los signos y sintomas son:

e Manchas “café con leche”.

e Neurofibromas.

e Pecasen las axilas o inglés.

e Nodulos de Lisch.

e Lesiones 6seas (crecimiento anormal).
e (Glioma dptico.

¢ Dificultades de aprendizaje.

Sintomas de la NF2

Los signos y sintomas pueden comprender los siguientes:

e Pérdida de la audicion gradual.
e Zumbido en los oidos.
e Equilibrio deficiente.

e Dolores de cabeza.

e Schwannomas.

e Problemas de vision

Sintomas de la Schwannomatosis

El sintoma mas frecuente es el dolor cronico, de leve a grave, que puede afectar a cualquier parte del

organismo




DIAGNOSTICO:
La confirmacion del diagnostico se debe realizar mediante una evaluaciéon genética. En las

neurofibromatosis los genes mutados dejan de hacer su labor de impedir el crecimiento descontrolado

de las células.
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El médico revisara la piel para ver si presentas manchas color café con leche en la piel, lo que puede
ayudar a diagnosticar neurofibromatosis tipo 1.

Si se necesitan pruebas adicionales para diagnosticar neurofibromatosis tipo 1, neurofibromatosis
tipo 2 0 schwannomatosis, el médico podria recomendar lo siguiente:

« Examen ocular. Un oftalmélogo puede detectar nddulos de Lisch, cataratas y pérdida de la
vision.



Examenes de audicion y equilibrio. Una prueba que mide la audicion (audiometria), una
prueba que utiliza electrodos para registrar los movimientos oculares (electronistagmografia) y
una prueba que mide los mensajes eléctricos que llevan el sonido desde el oido interno hasta
el cerebro (respuesta evocada auditiva del tronco encefélico) pueden ayudar a evaluar los

problemas de audicién y de equilibrio en personas que padecen neurofibromatosis tipo 2.

Pruebas por imagenes. Las radiografias, las tomografias computarizadas y las resonancias
magnéticas pueden ayudar a identificar anomalias 6seas, tumores en el cerebro y la médula
espinal, y tumores muy pequefios. Se puede utilizar la resonancia magnética para diagnosticar
gliomas oOpticos. Las pruebas por imagenes también se suelen utilizar para controlar

la neurofibromatosis tipo 2 y la schwannomatosis.

Pruebas genéticas. Existen pruebas para identificar la neurofibromatosis tipo 1y
la neurofibromatosis tipo 2 que pueden realizarse durante el embarazo, antes de que el bebé
nazca. Consulta con tu médico acerca de la consejeria genética. Las pruebas genéticas no
siempre permitiran identificar la schwannomatosis porque otros genes desconocidos pueden

estar asociados al trastorno. Sin embargo, algunas mujeres eligen realizarse las pruebas

genéticas para SMARCB1 y LZTR1 antes de tener hijos.
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TRATAMIENTO:
No existe una cura para la neurofibromatosis, pero se pueden controlar los signos y sintomas. En
términos generales, cuanto antes el paciente reciba la atencion médica de un médico capacitado en

el tratamiento de la neurofibromatosis, mejor sera el resultado.

Si tiene neurofibromatosis tipo 1, es probable que el médico recomiende controles anuales
adecuados a la edad de tu hijo para realizar lo siguiente:

o Evaluar la piel de tu hijo en busca de neurofibromas nuevos o cambios en los existentes

o Determinar si hay signos de presion arterial alta

o Evaluar el crecimiento y desarrollo de tu hijo, como la estatura, el peso y la circunferencia de la
cabeza, de acuerdo con graficos de crecimiento disponibles para nifios que
padecen neurofibromatosis tipo 1

o Determinar si hay signos de pubertad precoz
« Evaluar si tu hijo presenta cambios o anomalias esqueléticos
o Evaluar el desarrollo del aprendizaje de tu hijo y su progreso en la escuela

e Realizar un examen ocular completo

Medicamentos

El selumetinib (Koselugo) es un tratamiento para el neurofioroma plexiforme en los nifios. Hay
ensayos clinicos de medicamentos similares en curso para nifios y adultos.

Cirugias y otros procedimientos
El médico podria recomendarte una cirugia u otros procedimientos para tratar sintomas o
complicaciones graves de la neurofibromatosis.

« Cirugia para extraer tumores.

o Radiocirugia estereotactica.

« Implantes auditivos de céclea y de tronco encefalico.



SINDROME DE STURGE-WEBER

DEFINICION:

El sindrome de Sturge-Weber es un trastorno vascular congénito,
caracterizado por un nevo facial en vino de Oporto, un angioma
leptomeningeo y complicaciones neurolégicas (p. €j., convulsiones,
déficits neurologicos focales, discapacidad intelectual).

El sindrome de Sturge-Weber es un trastorno vascular congénito, &%

caracterizado por un nevo facial en vino de Oporto, un angioma
leptomeningeo y complicaciones neuroldgicas (p. ej., convulsiones, déficits neuroldgicos focales,

discapacidad intelectual). El diagnostico es clinico. El tratamiento es sintomatico.

ETIOLOGIA:

El sindrome de Sturge-Weber es un sindrome neurocutaneo que ocurre en 1 de cada 50.000
personas. El sindrome de Sturge-Weber no es hereditario. Es causado por una mutacién somatica
(un cambio en el DNA que se produce después de la concepcion en los precursores de la zona

afectada) en el gen GNAQ sobre el cromosoma 9921.

CUADRO CLINICO:

El nevo en vino de Oporto puede variar de tamafio y color, que oscila entre rosado suave y violeta

intenso.

Alrededor del 75 al 90% de los pacientes presenta convulsiones, que suelen comenzar al afio de
edad. Por lo general, las convulsiones son focales, pero pueden generalizarse. En el 25-50% de los
casos, se observa hemiparesia del lado contralateral al nevo en vino de Oporto. A veces, la

hemiparesia empeora, especialmente en los pacientes cuyos ataques no pueden ser controlados.

Alrededor del 50% de los pacientes tiene discapacidad intelectual, y una cantidad mayor muestra
alguna clase de dificultad de aprendizaje. Puede haber retraso del desarrollo.



El glaucoma puede estar presente en el momento del nacimiento o aparecer mas tarde. El globo

ocular puede aumentar de tamario y protruir fuera de la érbita (buftalmos).

DIAGNOSTICO:

e RMcerebral o TC de créaneo
Un nevo en vino de Oporto caracteristica sugiere el diagnéstico de sindrome de Sturge-Weber.

La RM cerebral con contraste se utiliza para comprobar si hay un angioma leptomeningeo, pero el
angioma puede no aparecer en nifilos muy pequefios. Si la RM no esta disponible, se puede hacer
una TC de cabeza; puede mostrar calcificaciones en la corteza debajo del angioma leptomeningeo.
Las calcificaciones curvilineas paralelas en vias de ferrocarril observadas en las radiografias del

craneo como se menciona en la literatura antigua se desarrollan durante la edad adulta.

Se realiza un examen neurolégico para comprobar si hay complicaciones neurolégicas, y un examen

oftalmolégico para detectar complicaciones oculares.

TRATAMIENTO:

o Tratamiento sintomatico
El tratamiento del sindrome de Sturge-Weber se centra en los
sintomas. Se usan anticonvulsivos y farmacos para tratar el
glaucoma. A veces se realiza una hemisferectomia si los pacientes
tienen convulsiones intratables.
Por lo general se admnistran dosis bajas de aspirina, a partir del

momento del diagnéstico, para ayudar a prevenir los accidentes

Figura 14. TC de crineo a los 10 meses que no mosird
alteraciones.

cerebrovasculares o disminuir la atrofia progresiva hemisférica

presumiblemente mediante la prevencion del espesamiento en los capilares anormales.La


https://www.msdmanuals.com/es/professional/trastornos-neurol%C3%B3gicos/trastornos-convulsivos/tratamiento-farmacol%C3%B3gico-de-las-crisis-comiciales
https://www.msdmanuals.com/es/professional/trastornos-oft%C3%A1lmicos/glaucoma/glaucoma-primario-de-%C3%A1ngulo-abierto#v956228_es
https://www.msdmanuals.com/es/professional/trastornos-oft%C3%A1lmicos/glaucoma/glaucoma-primario-de-%C3%A1ngulo-abierto#v956228_es

fototermolisis selectiva (laser de colorante pulsado) puede aclarar el nevo en vino de Oporto. Se

estan llevando a cabo ensayos de tratamiento con beta-bloqueantes tdpicos.

Figura 3B. Angiografia digital: se comprueha seno venoso
permeable con un marcado enlentecimiento de la

circulacion venosa y una alieracion de la harrera
hematoencefalica a nivel occipital izquierdo.

Figura 2. RM en T1 con gadolinium: se ohserva un area
de realce leptomeningeo asociada a la corteza cerebral de
aspecto atréfico y al plexo coroideo ipsilateral aumentado
de tamaiio.



