MEDICINA EN IMAGENES
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v retraso mental profundo
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Caso clinico

Se presenta el caso de una mujer de 52 afios de edad, sin antecedentes familiares de inte-
rés, institucionalizada en un centro para minusvalidos psiquicos por retraso mental profundo
y crisis convulsivas. Ingresa por hemorragia digestiva alta con hipotension (80/40 mmHg) vy
anemia (hemoglobina: 5 g/dl). La endoscopia digestiva, realizada con sedacién, tras estabili-
zacién y tratamiento con varios concentrados de hematies, revel6 una malformacion de Dieu-
lafoy en la curvatura menor géstrica, que se escleros6é endoscépicamente.

En la exploracion fisica llamaba la atencion la presencia de nédulos rosados en la cara, espe-
cialmente alrededor del surco nasogeniano y zona malar, de 2-6 mm de diametro (fig. 1), y
una masa palpable en el hipocondrio izquierdo.

No pudo realizarse, por falta de colaboracion, estudio oftalmolégico. El ecocardiograma tni-
camente revel6 una hipertension pulmonar ligera.

Una tomografia computarizada (TC) cerebral mostré multiples nédulos subependimarios cal-
cificados e hipodensidades de la sustancia blanca subcortical (fig. 2).

Una TC de alta resolucion (TCAR) torécica confirmé afectacion difusa de ambos pulmones,
con numerosos quistes de pared fina y aumento generalizado de densidad en «widrio deslus-
trado» (fig. 3).

La TC abdominal revel6 un rifién izquierdo aumentado de tamario, del que dependia una gran
masa de 15 cm de didmetro, de contornos polilobulados, densidad muy heterogénea, y con
algunas zonas de baja atenuacion (densidad grasa), todo ello coherente con un angiomioli-
poma gigante (fig. 4).
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Fig. 1. Angiofibromas faciales multiples. Fig. 2. Multiples nédulos subependimarios calcificados e hipo-
densidades de sustancia blanca subcortical.
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Fig. 3. Afectacién difusa de ambos pulmones, con numerosos
quistes de pared fina.

Todos los estudios microbiolégicos fueron negativos.
No llevamos a cabo estudios histologicos por deseo de
la familia.

Diagnostico

Esclerosis tuberosa (ET) con linfangioleiomiomatosis
(LAM) pulmonar y angiomiolipoma renal gigante.

Comentarios

La ET o enfermedad de Bourneville es una rara enti-
dad hereditaria, cuya incidencia oscila entre 5y 15
casos por cada 100.000 recién nacidos.

Aunque de transmisién autosémica dominante, la enfer-
medad aparece mayoritariamente (en torno al 70% de
los casos) por una mutacién espontanea, bien en el
cromosoma 9 (gen TSC1) o en el 16 (TSC2).
Clinicamente se caracteriza por afectacion cutanea, cere-
bral, ocular, cardiaca, renal, pulmonar y 6sea. Su diag-
noéstico es clinico y se fundamenta en el cumplimiento
de los criterios establecidos en la correspondiente con-
ferencia de consenso! (tabla 1). No existe tratamiento
especifico para la enfermedad vy el principal medio para
combatirla es el consejo genético.

La triada de Vogt (epilepsia, angiofibromas faciales y
retraso mental) es en la practica patognomonica, pero
s6lo se ve en un tercio de los pacientes.

Las lesiones dérmicas mas caracteristicas son los angio-
fibromas faciales (70-80%), papulas rosadas de peque-
fio tamafio localizadas fundamentalmente en mentén,
mejilla y zona nasolabial.

Otras alteraciones dérmicas son las maculas hipopig-
mentadas, muy frecuentes, de niimero y tamario varia-
bles, ovaladas, y presentes habitualmente desde el naci-
miento; los fibromas periungueales, papulas rosadas

Fig. 4. Rinén izquierdo aumentado de tamario, con una gran masa
de densidad muy heterogénea y con algunas zonas de densidad
grasa.

mas frecuentes en los dedos de los pies y de tamario
generalmente inferior a 1 cm; placas de piel gruesa,
de superficie abollonada, induradas y de tamario que
oscilan entre unos milimetros a varios centimetros.

Las manifestaciones neurolégicas mas habituales son
la epilepsia (80-90%), de expresién clinica diversa; la
deficiencia mental en grado variable (50-75%); v los

TABLA 1
Criterios diagnésticos de la esclerosis tuberosa

Criterios mayores

Angiofibromas faciales o placa en la frente

Fibromas ungueales o periungueales multiples no traumaticos
Maculas hipomelanéticas (mas de 3)

Placa de piel de zapa (nevus del tejido conectivo)
Hamartomas nodulares retinianos multiples

Tubérculo cortical®

Nédulo subependimario®

Astrocitoma de células gigantes subependimario
Rabdomioma cardiaco (tnico o multiple)
Linfangioleiomiomatosis®

Angiomiolipoma renal®

Criterios menores

Piqueteado multiple del esmalte dental distribuido al azar
Polipos rectales hamartomatosos

Quistes 6seos

Lineas de migracién radial de la sustancia blanca cerebral
Fibromas gingivales

Hamartoma no renal

Mancha acrémica retiniana

Maculas hipocromas en «confeti»

Quistes renales multiples

* La asociacion de ambos se considera como un solo criterio.

° La asociacién de ambos requiere otro criterio para hacer el diagnostico.

El diagnéstico definitivo de esclerosis tuberosa se establece cuando se consta-
tan dos criterios mayores o uno mayor y dos menores; es probable cuando el
paciente cumple un criterio mayor y uno menor, y posible cuando cumple un
criterio mayor o bien dos o més menores.
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tumores del sistema nervioso central, como hamarto-
mas de la sustancia gris, nédulos subependimarios
(90%) casi siempre calcificados y que protruyen en los
ventriculos, y astrocitomas subependimarios (6-15%).
Las lesiones renales mas frecuentes de la ET, presen-
tes en un 50-80% de los pacientes, son los angiomio-
lipomas, tumoraciones benignas formadas por tejido gra-
so y células musculares, generalmente asintomaticas y
bilaterales, y los quistes simples renales que, en un peque-
fo porcentaje de casos, pueden remedar a la enfermedad
renal poliquistica.

Otras alteraciones son los facomas —placas hipopig-
mentadas amarillentas en la retina—, habitualmente
asintomaticos, pseudoquistes en las falanges, zonas
de esclerosis 6sea, rabdomiomas cardiacos, depre-
siones puntiformes irregulares del esmalte dentario
0, en fin, tumoraciones benignas en higado, tiroides,
encias o aparato digestivo ®.

Finalmente, los pacientes con ET pueden mostrar dos
tipos de enfermedad pulmonar: lesiones nodulares no
calcificadas, caracterizadas por una hiperplasia micro-
nodular multifocal de los neumocitos, y LAM 3.
Seglin un estudio prospectivo realizado por Moss J et
al®, la prevalencia de LAM en mujeres con ET fue del
34%, sin que observaran ningiin caso en varones afec-
tados de ET.

La LAM es una enfermedad rara, de causa descono-
cida, que afecta casi exclusivamente a mujeres en edad
reproductiva y que se caracteriza por la proliferacion
de células musculares lisas atipicas (células LAM) en
el parénquima pulmonar>.

Clinicamente suele cursar con disnea de esfuerzo, tos,
neumotoérax espontaneo o quilotérax.

Las manifestaciones radiolégicas son el resultado de
la proliferacion de las células LAM a lo largo de los
bronquiolos, e incluyen desde patrones normales has-
ta imégenes reticulares, reticulo-nodulares, miliares o
fibrosis pulmonar. La TCAR permite apreciar los tipi-
cos quistes bilaterales de pared delgada®.
Anatomopatolégicamente se caracteriza por las lesio-
nes quisticas y la proliferacion de células musculares
atipicas, que mayoritariamente presentan un estudio
inmunohistoquimico positivo frente a los anticuerpos
HMB-45.

Su tratamiento definitivo, a pesar de la posible recu-
rrencia de la enfermedad, es el trasplante de pulmén.
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