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SINDROMES NEUROCUTANEOS.

Sindrome neurocutaneo es el término general que se utiliza para referirse a un
grupo de trastornos neurologicos (del cerebro, la columna vertebral y nervios
periféricos) que se manifiestan en la piel (cutaneo).

S ESCLEROSIS TUBERCULOSA: Enfermedad neurocutanea heredada con
formacién de hamartomas benignos en multiples érganos y sistemas.

Etiologia; Los genes TSC1 y TSC2 codifican a las proteinas hamartina y tuberina,
las cuales forman un complejo regulador de la via mTOR, que es primordial para el
crecimiento celular. Las manifestaciones tanto de displasia cerebral como de
crecimiento tumoral aparecen a partir de una segunda mutacién a nivel celular en el
gen (TSC1 o TSC2) que ya presentaba una primera mutacion germinal en uno de
los alelos. Este segundo "hit” provoca un déficit mucho mas importante de la funcion
del complejo hamartina/tuberina a nivel de la célula mutada y sus células hijas que
provoca una hiperactivacion de la via mTOR y consecuentemente, la aparicién de
tumoraciones benignas.

Manifestaciones clinicas; Cerebro (displacia cortical, nédulos subependimarios,
astrocitomas subependimarios de células gigantes). Rifiones (angiomiolipomas
renales, enfermedad renal poliquistica, carcinoma de células renales). Piel
(manchas en hojas de fresno, angiofibromas faciales, nevus del tejido conjutivo,
fiboromas engueales). Cardiopulmonar (rabdomiomas cardiacos).

LESIONECUTANEAS EN LAE. T.

Las lesiones dermatoldgicas y los angiofibromas faciales se
producen en el 90% y el 75% de los pacientes

Normalmente las maculas hipomeldnicas aparecen durante la
lactancia o las pnmeras etapas de la infancia

Los angiofibromas faclales se pueden producir a cualquier edad
pero lo suelen haceral final de la infancia o inicio de la adolescencia

Fibromas ungueales: 15-52%

Angiofibromas faciales: 70-80%
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Manchas hipomelandticas: 87-100%
Nevus conjuntivo: 20-50% Parche de Shagreen L : y

En la actualidad la triada clasica (retraso mental, epilepsia y adenoma sebaceo) se
manifiesta en menos de un tercio de los pacientes y hasta en 6% de los casos no
se presentan ninguna de dichas caracteristicas.



Astrocitoma subependimario de c. gigantes

Diagnostico; Actualmente, existen varios criterios diagndsticos para ET, los que
rigen actualmente son del Grupo Internacional de Esclerosis Tuberosa actualizado
en el 2012, con estos criterios se puede clasificar de la siguiente manera.

CRITERI05 MENORES
Angiofibromas =0>3 o placa fibrosa Lesiones en el esmalte dental > 3

ceflica

Fibroma ungueal o periungueal= 0> 2 Quistes renales multiples

Maculas hipopigmentadas = 0 >3 Fibromas intraorales

Angiomiolipoma renales = o > 2 Hamartoma no renal

Placa de Shagren Placas retinales acromicas

Hamartomas retinianos multiples Lesiones cutaneas en confetti

Displasias corticales: tuberculos corticales
y lineas de m. de la sustancia blanca

Nédulo subependimario

Astrocitoma subependimario de células
gigantes

Rabdomiomas cardiacos, unico o multiples

Linfangiolelomiomatosis (LAM)

o Diagnostico definitivo; 2 criterios mayores 0 un criterio mayor y 2 o mas
criterios menores.
o Diagnostico posible; 1 criterio mayor 0 2 0 mas criterios menores.

Tratamiento; tratamiento con inhibidores de la via mtor puesto que las células
patolégicas en los pacientes con et presentan una activacion patolégica de la via
mtor, los inhibidores de mtor, como sirolimus (rapamicina) y everolimus, tiene un
efecto poderoso como antiproliferativo e inmunosupresor, por lo que se estan
utilizando como tratamiento de algunas anomalias asociadas a et la utilidad de estos
farmacos modificadores ya esta reconocida para el tratamiento del astrocitoma
subependimario de células gigantes y de los angiomiolipomas renales.



e Tratamiento de la epilepsia: el mejor tratamiento inicial en el paciente es la
terapia con medicamentos anticonvulsivantes y dieta cetogénica. Se ha
observado que la vigabatrina, es un inhibidor de la transaminasa del &cido
gaminobutirico, es el anticonvulsivante de eleccion en estos pacientes con
ET. Si el tratamiento anticonvulsivante y la dieta cetogénica no son efectivas,
la intervencidn neuroquirurgica se puede considerar, realizando un EEG para
localizar el foco epileptdogeno para localizar la lesion cortical.

2 ENFERMEDAD DE STURGE-WEBER: Es un sindrome neurocutaneo que
ocurre en 1 de cada 50.000 personas. El sindrome de Sturge-Weber no es
hereditario.

Etiologia; Es causado por una mutacion 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 9g21. El sindrome de Sturge-Weber causa una
malformacion capilar llamada mancha en vino de Oporto (a veces tincion o marca
de nacimiento) generalmente en la frente y el parpado superior en la distribucién del
primero y el segundo ramo del nervio trigémino.

El sindrome de Sturge-Weber también puede causar glaucoma y estrechamientos
vasculares, que pueden aumentar el riesgo de accidentes cerebrovasculares como
resultado de trombosis, oclusién venosa o infarto.

Diagnostico; El diagndstico se sospecha al nacimiento en aquellos recién nacidos
gue presentan manchas faciales de vino de Oporto en la zona de riesgo. La
probabilidad de afectacion cerebral en estos casos oscila entre el 15 y el 40%. El
diagnéstico puede confirmarse mediante una resonancia magnética cerebral con
contraste que muestre signos radiolégicos directos (angioma) e indirectos
(agrandamiento del plexo coroideo unilateral) del angioma leptomeningeo. La
tomografia computarizada puede esclarecer el diagnéstico al mostrar
calcificaciones localizadas y atrofia, aunque éstas pueden desarrollarse mas tarde
durante el curso de la enfermedad. El registro del electroencefalograma (EEG)
puede mostrar una disminucién de la amplitud de la sefial en el lado afectado del
cerebro.

ACUHA WERNANOL 2 PASLS BT Wasp  Manue] ASCunce

Semsat lon Cardiac o6



https://www.msdmanuals.com/es/professional/trastornos-neurol%C3%B3gicos/accidente-cerebrovascular/generalidades-sobre-los-accidentes-cerebrovasculares

Diagnostico diferencial; La principal preocupacion diagnoéstica es diferenciar entre
los recién nacidos con un PWB facial aislado y aquellos con afectacién cerebral del
sindrome de Sturge-Weber (SWS). El diagndstico diferencial incluye los sindromes
de sobrecrecimiento relacionados con PIK3CA, especialmente el sindrome de
megalencefalia-malformacién capilar-polimicrogiria (MCAP).

Tratamiento; Es necesario adoptar un enfoque multidisciplinar desde el inicio para
controlar la progresion de la enfermedad a nivel cutaneo, ocular y cerebral. Se
propone el tratamiento con laser en la infancia para reducir el SPW. Se recomienda
planificar un seguimiento ocular regular durante toda la vida. La presion intraocular
se controla mediante gotas oculares, pero puede ser necesario realizar una
intervencion quirargica. Es recomendable educar a los padres en el reconocimiento
precoz de las crisis, asi como la elaboracion de planes individualizados de
emergencia que incluyan el uso de un tratamiento de rescate con benzodiazepinas.
La aspirina a dosis bajas podria resultar eficaz en la prevencion de episodios
similares a los ataques y posiblemente las crisis, pero la relacién riesgo-beneficio
de este enfoque no esta bien establecida. Para el tratamiento de la epilepsia se
emplean los farmacos anticonvulsivos. Los pacientes con crisis focales
farmacorresistente deben ser considerados de forma temprana para una evaluacion
prequirdrgica en un centro de referencia. EsS necesario realizar evaluaciones
neuropsicolégicas y de rehabilitacion, asi como fisioterapia para los déficits
funcionales.
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