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Imtroduccion

Durante el desarrollo del feto, es de-
cir en ¢l periodo denominado de la
embriogénesis, ocurren una scric de
aconlecimientos de una mancra siste-
mética y ordenada, los cuales se ini-
cian con la concepcién pasando por
diversas etapas de desarrollo durante
las cuales el futuro bebé se va for-
mando,

Dentro de éste proceso de formacicn
¢l aspecto genético tiene mucho que
ver, ya que el aporte de ambos padres
y de los antecesores pueden predis-
poner una condicién especifica que
alterari el buen desarrollo v futura
salud del ser humano concebido

La interrupcidon de los procesos del
desarrollo normal del embrién por
cualquier causa, puede tracr como
consecuencia; malformaciones, alte-
raciones psicomotoras, desdrdenes de
indole neurolégico que a futuro pue-
den comprometer la vida del pacien-
te v su buen desenvolvimiento ante ¢l
mundo que lo rodeara,

Dentro de los aspectos neurolégicos
que puedan padecer el individuo por
alteraciones ¢n los procesos de de-
sarrollo durante la embriogénesis,
seencuentra la denominada "Esclero-
sis Tuberosa", enlermedad esta que
presenta caracleristicas tales, que la
hacen merecedora de ser tomada en
cuenta como un conjunto de signos
clinicos donde se afectan diversos
Grganos del cuerpo v que a medida
que avanza en su desarrollo, junto
con la edad del paciente, va afectan-
do con su progreso, el funciona-
miento de los mismos y compromele
la buena marcha de los procesos
vitales de quién la padece.

En esla revision bibliogrifica, que a
continuacion se presenta, se recoge
informacion de distintos autores es-
pecialistas en la materia v que de ma-
nera cientifica han explicado por va-
rios anos, seglin se ha avanzado en
su estudio, lo referente a la etiologia,
caracleristicas clinicas y neurolégicas,
organos afectados y consecuencias
de tal afeccidn, asi como métodos de
diagnoéstico y manejo del paciente
con Esclerosis Tuberosa.
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Debido a que es ung enfermedad de
la embriogénesis que puede ser diag-
nosticada ain desde antes del nacj-
miento y que con pPocos datos clinj-
cos luego del nacimiento se puede
sospechar de sy existencia, se hace
necesario transmitir |4 informacian
detallada sobre ella, a quiénes se de-
dican al manejo del nido en general y
¢nel campodelg Odontopediatria en
Particular,

Observar las alteraciones extrabucales
muchas veces nas llevan a ser colaha-
radores del médico pediatra al remitir
4 5u consulta pacientes con didgnés-
licos presuntivos ¥ que mediante |3
utilizacién posterior derecursas espe-
cificos pueden llegar a tener un diag-
néstico definitivo como también un
Mmanejo adecuado de gy situacion lo
antes posible,

Seremos mejores en la medidg cén
qUE evilemos mads Y curemos menost

Definician

Dunn, (1990) def; ne ala Esclerosis
Tuberosa como una enfermedad de
lransmisian Mendeliana dominante,
que se presenta COMo consecuenciy
de un trastorno en la embriogénesis
lemprana y que conduce a la forma-
Cin de dreas induradas can tefido
glidtico, tubéreulos en |a Coreza cere-
bral, nédulos gliales sy b-ependimariog
QUe se proyectan en los ventriculos 1a-
terales y al tercer ventriculo (parecen

80tas de vela); y tumores de células
gigantes, depositindose calcio en és.
1as dreas de gliosis.

También sefala 1a dparicién de hamar-
lomas retinianos dproximadamente en
la mitad de los pacientes. La lesién fa-
cial caracteristica fue descrita como
adenoma sebicen ¥ el término ha per-
sistide,

La esclerosis tuberosa es también
Hamada enfermedad de Bournevyi-
lie en honor al neurdlogo frances
quitn estudio las manifestaciones
cerebrales de 1a enfermedad, (Go-
mez, 1991),

Encuanto a| adenomg sebicen, rimex
(1991), sedala que el término es in-
adecuado ¥ los llama angiofibromas
faciales.

Dunn (1990) continia senalando en
su descripcian que¢ pueden aparecer
olros tipos de tumores cn diferentes
Organos: rabdomioma en g corazon
(en 30% de los CAs08s), angiomiolipg.
mas ¥ quistes en rinones, fibromas en
los dedos de los Pics v en la linea de
implante del cabello También espe-
cifica el autor Que exisle una triady
clasica que caracteriza la presencia de
esta enfermedad: retardo mental, ¢pi
lepsia v lesiones cutineas,



Rubin y Farber (1988) sefala que
ademnds de las alteraciones anteriores
se describen lesiones neuroectodérmi-
cas intracraneanas y sefiala los quistes
de rifién como angiomiolipomas.

Por otra parte Gdmez (1991), afiade
que también existe alteracion posible
en nervios espinales, meninges, mis-
culos, timo v la glindula pineal.

Lie (1991) nos indica que las alteracio-
nes que provoca la enfermedad indi-
vidualmente o combinadas son causa
importante de mortalidad.

Patogénesis

Rubin (1988) scnala que la migracion
desordenada y 1a detencién de la ma
duracion del ectodermo trae como
consecuencia la formacion de "tuberosi-
dades" de la corteza cerebral v el de-
sarrollo de nddulos astrociticos subepen-
dimarios.

Las tuberosidades son dreas caracte-
risticas tanto neuronales como gliales.
Los nddulos subepenidimarios han
sido comparados con las gotas de ce-
ra derretida que caen por los costados
de una vela encendida y proporcio-
nan el sustrato para los muy caracte-
risticos astrocilomas gemistociticos.

Manifestaciones Clinicas de
la Esclerosis Tuberosa

Los distintos fenotipos de la esclero-
sis tuberosa se describen de acuerdo
ala patologia presente en el drgano u
Organos involucrados.

Esta patologfa no ocupa al orga-
no afectado por completo sino que
se limita a una o mds partes de él,
como es el caso de las bamartias,
bamartomas y recientemente ba-
martoblastomas (Gdmez, 1991).

A continuacion se sefialan una serie
de manifestaciones clinicas asociadas
con la esclerosis tuberosa:

I.- Sistema Nervioso Centreal

Cuando estd involucrada la corteza
cerebral, ésta ha sido reemplazada
por las caracteristicas tuberosidades
o hamartias las cuales, como islas,
son rodeadas por la corteza normal.

Los sintomas que originan las tube-
rosidades pueden ser convulsiones
parciales o pencralizadas. Ademis otras
manifestaciones pueden ser hemiplegia,
hemianopsia, y des6rdenes mentales.
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A menudo, cuando el ataque convul-
sivo generalizado ocurre en el primer
ano de vida, puede existir la presencia
de subnormalidad mental y conduc-
ta anormal. (Gomez, 1991)

Los pacientles con tuberosidades cor-
ticales que no han padecido convul
siones son individuos con conducta
normal al igual que su inteligencia o
pueden ser mentalmente normales si
los ataques son infrecuentes.

Los nodulos subepindimarios y las
células gigantes tipo astrocitomas,
son hamartomas con idénticas ca-
racteristicas histologicas.

Cuando su crecimiento es lento son
asintomadticas y son llamados nédulos,
pero cuando el crecimiento es exce-
5ivo como para obstruir la normal cir-
culacién del fluido cercbro-cspinal
son senaladas como tumores. Sélo el
6% de los pacientes con esclerosis 1y
berosa desarrolla tumores intracranca-
les y signos de aumento de la presicn
intracraneal. (Gdmez, 1991).

Menos comines son la presencia de
caracteristicas neuroldgicas como pari
lisis espasticas, temblor, araxia, autis-
mo, demencia y oftalmoplegia, El tallo
cerebral se encuentra raramente afec
tado,

2.-Manifestaciones Oftalmologicas

Son casi sicmpre asintomiticas ¥ 5€
reconocen en un cuidadoso examen
con oftalmoscépio en pacientes de
riesgo. En la remota posibilidad de la
existencia de una lesién en la retina
diagnosticada histopatolégicamente co-
mo hamartoma astrocitico (o similar a
un hamartoma subependimal) no ha-
bria duda sobre el diagnéstico de
esclerosis tuberosa. Estas lesiones se
presentan en casi la mitad de los por-
tadores del gen y se cree que son un
signo patognomonico de la enferme-
dad. (Gamez, 1991

Scplin Robertson, los tumores que
afectan al nervio aptico v la retina
constituyen la mas conocida manifesta-
cion oftdlmica de )a esclerosis tuberosa,
aunque las descripciones maés anti-
guas de tumores de retina segiin Ro-
bertson,(1991) se atribuyen a Van der
Hoeve quién los detallé en reportes
publicados entre 1920 y 1937,

Robertson (1991), también indica que
desde esa época han habido publica-
ciones relacionadas con la variedad
de manifestaciones oftdlmicas que cur-
san con la esclerosis tuberosa,

En un estudio hecho en la Clinica
Mayo ¢n pacientes con esclerosis Lube-
rosa, a quicnes se le realizé un fondo
de ojo, aproximadamente la mitad (68
de 139) presentaron hamartomas de
retina o del nervio 6ptico.
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Existen tres tipos bdsicos de hamarto-
mas. Aproximadamente un tercio de
los pacientes con esclerosis tuberosa
con hamartomas retinales tienen mis
de una variedad de tumor de retina.

Hallazgos distintos a tumores de reti-
na segin Robertson (1991), son
también la presencia de adenomas
sebidceos de los pédrpados, lo cudl no
es muy comin. También habla de
lumores en la tinica media del ojo.

El mismo Robertson (1991), presenta
una serie de alteraciones oftilmicas
frecuentes relacionadas o asociadas
con esclerosis tuberosa, las cuales se
sefialan a continuacion:

Tumor no Calcificado

El tipo mis comin de hamartomas de
retina es una lesion relativamente pla-
na de superficie lisa, semitransparen-
te y de forma circular u ovalada. Esta
lesion es notada por la aparicién de
un reflejo de luz circular alrededor del
tumor. Los estudios demostraron que,
cn csla lesidn se observa una sutil
clevacion del tumor v una ligera dis-
minucion en la visibilidad del tejido
fundamental.

Usualmente se localizan sobre una ar-
teria y son identificables cuando ésta,
estd interrumpida o parcialmente oscu-
recida.

Tumor Calcificado en
Jorma de Mora

El segundo tipo de tumor del nervio
tptico es el cldsico, relativamente fi-
cil de reconocer por ser una lesion
elevada multiocular que semeja gra-
nos de tapioca, huevos de salmén o
maoras, son comines de localizar cer-
ca o en los mirgenes del disco.

Tumaor Transicional

Un tercer tipo de lesién menos fre-
cuentemente obscrvado (8 de 68 pa-
cientes con alteraciones de retina)
presenta caracteristicas morfolbgicas
de los dos tipos de tumores antes
descritos,

La base o borde de esta lesion tiene
laaparienciadeun hamartoma pla-
no, suavey traslicido mientras que
¢l centro tiene una apariencia ele-
vada, nodular y calcificada.

Cambios Pigmentarios

Algunos ojos tienen lesiones despig-
mentadas localizadas cerca del polo
posterior o hacia la periferia de la re-
lina. En ocasiones s¢ presentan como
placas blancogrisiceas v zonas oscu-
ras en la vascularizacién coroidal. El
significado de estas lesiones es dudo-
S0 pero su presencia puede ayudar en
¢l diagnéstico de esclerosis tuberosa.
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Cambios Vasculares

Los cambios vasculares son frecuen-
les cuando estdn asociados a hamarto-
mas retinales. En laslesiones calcificadas
5€ prescnla un rico componente vas-
cular. Las lesiones planas semitranspa-
rentes no estdn generalmente asocia-
das a cambios vasculares, (Robertson,
19913,

Evolucidn de las Lesiones

Generalmente las lesiones de retina
permanccen estiticas y no crecen.
Van der Hoeve (1920), citado por Ro-
bertson (1991), obscrvo desprendi-
miento de las glindulas de tapioca ha-
cia humor vitreo en sus obscrvaciones
iniciales en pacientes con esclerosis
luberosa. También observa hemorra-
gias que aparecian y desaparecian
sobre y dentro de la masa tumoral.

Basados en la observacion micros-
copica y clinica otros autores han
sugerido que algunos tumores se
desarrollandentro de lesiones mul-
tinodulares

Pérdida de la Visicn

{4 pérdida de la visién asociada a la
esclerosis tuberosa esrara, Esta altera-
cion en la vision puede deberse a Je-

siones en el nervio 6plico debido a
lumores intracraneales que causan pa-
piledema y atrofia secundaria del ner-
vio dptico.

Uno de cada cuatro pacientes comen-
Zaron a perder la visién en su ojo
izquierdo a los 7 afios siendo practi-
camente ciegos a la edad de 22 afos.
(Ross, At. & W. W, Dickerson, 1943),

3.- Manifestaciones Renales

Bersteiny Robbins (1986) indican que
la expresion fenotipica de la esclero-
sis tuberosa en el rifién incluye prin-
cipalmente quistes y angiomiolipomas
renales.

Al respectoMitnick y col. opinan que
¢stas dos anormalidades pueden ocu-
rrir por separado o juntas ¥ s0n tipi-
camente miiltiples v bilaterales, Las
dos son, reconocidas a través de la
tomografia computarizada ¥ permiten
presumir en diagnéstico de esclerosis
tuberosa,

Estas dos alteraciones pueden ser sinto-
maticas debido a la hipertrofia renal v
sus complicaciones, pero ambos son
cominmente innocuos y silentes.
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Berstein y Meyer (1967), opinan que
los quistes renales cuando son nume-
rosos estidn asociadas con severos ata-
ques de hipertensién y disfuncién re-
nal,

La reciente literatura también su-
gicre que los pacientes con esclero-
sis tuberosa tienen un riesgo au-
mentado de producir células can-
cerosas a edades tempranas. (Ro-
bbins y Berstein, 1988).

Los quistes renales aparentemente son
mids comines en nifios (Robbins y
Berstein, 1988 Auni, Szliwowski, Le-
long, Baudain y Struyen, 1084),
mientras que los angiolipomas son
mas comunes en adultos. Los quistes
sin embargo son algunas veces apre-
ciados s6lo ¢n la edad adulta. (Dur-
han 1987 Kristalberant y Alon 1987,
Angulo, Alford y Greenberg 1904).

Los ninos con muchos quistes pade-
cen de alteracién renal, hiperiensién
ymoderada azotemia (Elkin-Berstein
1969, Kawamura, Sawanishi yMiya-
ke 1969).

Debido a que la crisis puede ser asin-
tomilica por periodos prolongados,
no s¢ conoce realmente cuidndo apa
rece o si su anormalidad es progresi-
V.

Aunque el parénquima renal puede
ser sustituido por quistes, el empeo-
ramiento del sistema renal se produ-
ce por la enfermedad paoliquistica del
rinén (Berstein, 1985) por la com-
presion del perénquima adyacente.

Debido a que los quistes pueden ser
asintomilicos por periodos prolon-
gados, no se sabe cuando ésta apare-
ce y si sus efectos son siempre pro-
gresivos,

La afeccién renal asociada con escle-
rosis tuberosa puede anteceder a la
aparicion de otros estigmas. (Berns-
teis 1987, Moss y Hendry 1988). Se
ha sugerido la realizacion del diagnés-
tico de esclerosis tuberosa, tomando
¢n cuenta el examen histopatolégico
de una muestra de biopsia renal. (Mi-
ler, 1989),

Lxisten mds de una docena de casos
reportados desde 1969 de pacientes
con carcinoma renal con diagnéstico
de esclerosis tuberosa,

La literatura sugicre que los pacien-
tes con esclerosis tuberosa tienen alto
ricsgo de padecer neoplasias renales.
(Robbins, 1988).
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Al respecto, Rosenberg (1975), sefiala
que los pacientes con carcinomas y
oncocitomas eran relativamente jove-
nes, y algunos de ellos Padecian de
cdncer bilateral, Contrariamente, la
ocurrencia de carcinoma renal o de
oncocitomas en una persona joven,
podria dar pie a suponer que se frale
de esclerosis tuberosa,

Los angiomioclipomas son muy comi-
nes en los rifiones de pacientes con
esclerosis tuberosa. Enun estudioreg-
lizado en AULOPsias se enconlraron
angiomiolipomas renales en 31 de 40
pacientes examinados, lo que repre-
senta un 67% de total estudiado. (Crit-
chley y Fral, 1932).

La prevalencia de tumores en contras-
te a la prevalencia de quistes aumenta
con la edad. La angiomialipomas pue-
den presentarse como |a tinica mani-
festacion de esclerosis luberosa, sin
otro signo de la enfermedad. (Farromw
Y Harrison, 1944),

En resumen, la esclerosis tuberosa se
¢xpresa principalmente a nivel de ri-
nones, con la presencia de quistes v
angiomiolipomas. Ambas anormalida-
des pueden presentarse separadamen-
fe 0 en combinacién y son comiin-
mente multiples y bilaterales, (Fitzpa-
trick, 1968),

Cuando los rifiones estin COmprome-
tidos hay mayor riesgo por la presen-
cia de hamartomas, hamartias o am-
bos, Los angiomiolipomas son hamar-
lomas que se localizan en imagenes
renales en el 45% de los pacicntes con
Otros signos de esclerosis tuberosa, En
la mayoria de los casos son asintomdti-
cos. (Gomez, 1991),

Elshock hipovolémico derivado de
un episodio de hemorragia arterial
masivaenun angiom iolipoma pue.
de ser fatal. (Gomez, 1991),

Los quistes renales se cncuentran en
el 18% de los afectados ¥ usualmente
s0n asintomiticos a menos que sean
Muy numerosos como para causar hi-
periension renal. (Gomez, 1991).

Manifestaciones Pulmonares

Los pulmones son raramente afecta-
dos y casi exclusivamente se presen-
fan en mujeres con esclerosis tubero-
53 ¢n 1a 3ra. o 4ta. década de la vida,

Los sintomas pueden ser neumaotdorax
espontineo y hemoptisis. La hiperin-
facién pulmonar, la formacion de
quistes y la falla respiratoria son el re-
sultado de |a linfangiomiomatosis,



Los quistes pulmonares estin separa-
dos uno de otro por un trabeculado
hiperpldstico de células musculares
de aspecto inmaduro y espacios linfi-
ticos.

Esta patologia presenta radiografica-
mente un aspecto de "panal de abejas”
y en las imidgenes de tomografia
computarizada se observa un patron
esclerdtico, (Lie, 1988).

La presencia de afecciones pul-
monares es considerada de mal
prondstico ya que son la causa de
muerte en los casos fatales de escle-
rosis tuberosa. (Malik, Pardee y Mar-
tin 1970).

5.- Manifestaciones Cardfacas

Con respecto a las afecciones cardia-
cas (Smith y Watson, 1989) nos dicen
que el corazdn se ve afectado por la
presencia de hamartomas, conocido
como rabdomiomas a menudo multi-
ples y clinicamente silente, Esle es
descubierto mediante el ecocardiogra-
ma,

Cuando un rabdomioma es grande e
intracavitario, puede llegar a obstruir
la cavidad ventricular o su conducto
de salida, el atrium o ¢l fordmen atrio-

ventricular, aspecto éste que es consi-
derado como principal causa de falla
cardiaca en ¢l neonato o feto.

La arritmia cardiaca puede origi-
narse por la presencia de hamar-
tomas intramurales que interrum-
pen los sistemas especificos de
conduccion.

El rabdomioma clinicamente es silen-
te y descubierto através del ecocardio-
grama cn infantes jovenes con diag-
nostico de esclerosis tuberosa v tien-
de a disminuir en tamarno, pudiendo
desaparccer al examen con ecocardio-
prama seriado.

Un sdlo rabdomioma no es suficiente
para hacer un diagnéstico de esclero-
sis tuberosa, se requicre la presencia
de miltiples rabdiomiomas para ela-
borar un diagnéstico provisional. Se
han hecho diagndsticos prenatales de
esclerosis tuberosa utilizando la eco-
cardiografia fetal pero no antes de la
26a. semana de gestacioén. Los aneu-
rismas de la aorta tordxica o abdomi-
nal, la subclavia, carotida interna, ce-
rebral anterior, media cerebral, o ar-
lerias vertebrales, son frecuentemen-
le afectados en ninos con esclerosis
tubcrosa.
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La asociacion de la esclerosis tubero-
sa y los rabdomiomas cardiacos han
sido conocidas desde hace afos, sin
embargo es recientemente, que se
han hecho estudios sobre cadiveres
de nifios y durante investigacion de
sintomas cardiacos. (Bass y cols . 1985).

6.- Manifestaciones Cutdneas

Las lesiones en piel han sido observa-
das y bien descritas desde hace mu-
chos anos. Debido a que el diagnas-
tico clinico de esclerosis tuberosa ini-
cialmente se basé solamente ¢n la
presencia de angiofibromas faciales,
la prevalencia de estas lesiones cuti-
neas ha sido sobreestimada, sélo 50%
de éstos pacientes tienen este signo.

Sin embargo, el examen v anilisis
delapielcontintasiendo el método
mas facilde diagnéstico de la escle-
rosis tuberosa,

La mayoria de los pacientes presentan
uno de los tres tipos de variedades
clinicas de hamartomas de lejido con-
juntivo de la piel. El mds comiin es cl
conocido como angiofibroma facial,
Estec hamartoma es raramente encon-
trado antes de los tres afios de edad;
€std presente hacia los S afos y rara-
mente aparece después de la puber-
tad.

Los otros dos hamartomas, el fibroma
ungueal y el de la piel corrugada, no
se desarrollan hasta la segunda déca-
da de la vida en aproximadamente el
20% y 40% de los pacientes respecti-
vamenle y ambos no se presentan ne-
cesariamente en el mismo paciente.,

El fibroma ungueal es patognomao-
nico pero el otro no. La piel corru-
gada ha sido reportada en indivi-
duos que superficialmente no pre-
sentan otro sintoma de la enferme-
dad,

No sabemos si se han hecho estudios
completos sobre hamartomas en otros
organos ademds de la piel en indivi-
duos que presentan piel de zapa.
Existe otro tlipo de hamartomas de
picl, el que se refiere a la frente, par-
pados, mejillas, cuero cabelludo con
lejido fibroso y que son encontrados a
la edad mis joven que el angiofibro-
ma facial. Este cuarto tipo es visto al
nacimiento generalmente, Los ubica-
dos en el cuero cabelludo tienden a
calcificarse con los afos. (Rocha ¥
Winkelman, 1962,

Las manchas blancas o miculas hipo-
melandticas son las mds prevalentes
de las lesiones de piel en pacientes
con esclerosis tuberosa. Aproximada-
mente el 90% de los individuos con
diagnastico definitivo de la enferme-
dad tendrin mas de 4 manchas blan-
cas.



Lamentablemente la sola presencia de
¢stas manchas no es suficiente para
determinar el diagnéstico el sindrome
de esclerosis tuberosa aungue cons-
tituyen un signo muy util de sospecha
dela enfermedad. (Fitzpatrick, 1968).

SegunMonagan, Krafchik, Mc. Gre-
gory Fitz (1981), las manchas hipome-
lanéticas son la primera manifesta

Ci6n cutdnea estando presente en eda-
des muy tempranas.

Heterogeneidad

Gamez (1991) seiala que las caracte-
risticas fenotipicas variadas descrilas
nos pueden llevar a una pregunta:
"¢Es la esclerosis tuberosa una sala en-
tidad nosolégica con mucha variahi-
lidad o expresién o estamos frente a
mids de una entidad ?".

Hay estudios que sugieren que en al-
gunas familias con esclerosis tuberasa
el locus del gen estd en el cromosoma
9, mientras que en otras esta en el cro-
mosoma 11. En muchas otras no esti
ni en el cromosoma 9 ni en el 11,

Otros estudios mds amplios soportan
la idea de la heterogeneidad genélica
de la esclerosis tuberosa. Se acepla
generalmente que un individuo tiene

esclerosis tuberosa cuando él o ella
presentan en primer lugar una tubero-
sis cortical, en segundo lugar malti-
ples hamartomas o algin lipo asocia-
do a tuberosis cortical, asi como né-
dulos subependimales, angiofibroma
facial o angiomiolipomas renales yen
Lercer lugar hamartomas que acom pa-
nan a los asociados a tuberosidades
corticales semejantes al hamartoma
retinal,

Fitzpatrick (1968), sefiala que ade-
mis de reconocerse como manifesta-
ciones tempranas de la esclerosis tu-
berosa al retardo mental y epilepsia,
la triada se completaba con la presen

cia dc mdculas blancas, las cuales es-
tdn presentes al nacimiento o en la in-
fancia temprana a diferencia de los
angiofibromas faciales, que son casi
patognomdénicos de la esclerosis tu-
berosa pero que vienen apareciendo
a partir de los 3 o 4 afnos de edad.

Senalatambién elautor que el neuré-
logo pediatra puede evaluaral pacien-
lec que presenta estas manchas blan-
cas haciendo también un estudio
familiar y, por otro lado, utilizan-
do la clectroencefalografia,

Aunque estas manchas blancas no
son suficientes para diagnosticar la
presencia de esclerosis tuberosa su
manifestacion alerta al médico en Ia
bisqueda de mds evidencias de la
misma,
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Un ejemplo de esto es el caso de una
madre de Boston que tenia tres hijos
con esclerosis tuberosa, cuando ella
preguntd al pediatra acerca de esas
manchas blancas presentes en su pri-
mer y segundo hijo, €l le respondio
que "algunas manchitas de nacimien
to pueden ser blancas vy otras marro-
nes® ¥ que no tenian importancia, La
madre quedd muy afectada cuando el
diagndstico final fue hecho a su tercer
hijo.

Esta situacién hubiese sido distinta si
el pediatra hubiese tenido conoci-
miento del significado de estas man-
chas blancas ¢n el diagnéstico de es.
clerosis tuberosa. Segin describe el
autor, las manchas tienen diferentes
formas y hay un tipo cuya forma es de
hoja de lanza.

Relacidn de la Enfermedad
con la Edad

La edad del paciente con esclerosis tu
berosa al momento del examen, Licne
mucho que ver con el tipo de lesion
encontrada,

Los rabdomiomas cardiacos crecen
durante la vida fetal y luego, o se de-
ticne el crecimiento o comienza a re-
gresar después del nacimiento.

Los angiofibromas faciales se desa-
rrollan después del 3er. aiio de vida
yraramente después de los 15 afios.

Los nédulos subependimales ¥ lumao-
res de células gigantes crecen o se de-
sarrollan en la primera y segunda dé
cada de la vida y pudieran sangrar es-
pontineamente en la tercera década
de la vida,

La angiolipomas renales vy las lin-
fangiomatosis aparecen Y crecen
después de la segunda década de la
vida y prevalecen en mujeres,

Podriamos especular que ciertas hor-
Monas malcrnas juegan un papel muy
importanic en el crecimiento de los
rabdomiomas cardiacos durante la vida
intraulerina y que otras hormonas fe-
meninas también pudieran influir en
el crecimiento de hamartomas renales
Yy pulmonares. (Gomez, 1991).

Gamez, (1991), continda schalando:
‘anles de disponer de la avanzada tec-
nologia para la obtencion de un buen
driagnostico, el reconocimiento de la
esclerosis tuberosa, solo erg posihie
medianie el examen visual de la piely
andlisis microscipico de lesiones obte-
nidas mediante la autopsia. Con ele-



mentos como la tomografia craneal, el
ultrasonido y la ecocardiografia, los
individuos asintomdticos pueden ser
mejor evaluados”,

Criterios de Diagndstico

Enla Tabla No. 1, se aprecian tres gru-
pos de caracteristicas clinicas; cada
una con un diagndstico asignado: de-
finitivo, provisional o sospechoso, Es
evidente que la combinacién de esos
tres produciria una inmensa variedad
de fenotipos. S6lo las caracteristicas

Tabla N* |

correspondientes al diagnéstico defi-
nitivo pueden ser aceptadas como
incuestionable al evaluar un posible
caso de esclerosis tuberosa, aunque
s¢ encuentre presente sélo una carac-
teristica. Aquellos fenotipos sin un
diagnéstico definitivo sélo pueden
scr aceptados como presuntivos o
sospechosos. El diagnéstico de esclero-
sis tuberosa puede hacerse con dos
de las caracteristicas pertenecientes
al grupo de diagnéstico presuntivo.
(Gamez, 1991).

CLASIFICACION  DE A8 CARACTERISTICAS CLINICANY PARA  EL

DHAGNOSTICO) DE ESCLEROSIS THBEROSA (Gdmez 199])

Orpans Nefinitive
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Relacidn de la Esclerosis
Tuberosa con

Epilepsia

Se define como epilepsia al cuadro en
el cual ocurren convulsiones recu-
rrentes sea o no conocida la causa. En
el primer caso nos referimos a epilep-
sia idiopdtica y en el segundo epilep-
sia sintomilica, (Nelson, 1987).

Estos ataques son los sintomas mas
comunes en la esclerosis tubero-
sa Ocurren en el 92% de los casos.

La epilepsia puede ocurrir a cualquier
edad, comenzandose a presentar en el
primer ano de vida. Algunas veces los
ataques parciales no se reconocen
hasta ¢l tercer o cuarto mes de vida,
cuando ocurren los espasmos infanti-
les. (Gdmez, 1988),

En ninos con esclerosis tuberosa, las
lesiones corticales son consideradas
importantes ¢n cuanto 4 su relacion
conlas convulsiones. Las lesiones corti
cales consisten en largas células glia
les y neuronas gigantes atipicas con
baja densidad celular. Se ha sugerido
que las tuberosidades corticales re
presentan el origen o causa de las
epilepsias en la esclercsis tuberosa.
(Donegani y col, 1972).

La edad de ocurrencia de los ataques
depende de la localizacion de las tu-
berosidades, con una mis frecuente
cxpresion de lesiones parieto-occipi-
tales que frontales. (Gibbs y Gibbs,
1954).

Retavdo Mental

La capacidad mental de pacientes afec-
tados por esclerosis tuberosa, varia
desde lo normal al severo retardo. En
un estudio realizado por Gamez, (1991)
en ¢sle drea, todos los pacientes con
retardo mental presentaron episodios
de convulsiones,

EEl estado mental de pacientes con es-
clerosis tuberosa es considerado po-
bre, mis alin en casos de pacientes
que han sufrido ataques tempranos de
gpilepsia. La pregunta es si los ata-
ques causan el retardo mental o si el
retardo mental y la epilepsia son dos
aspectos relacionados con la disfun-
sion cerebral.

Gomez, (1991) encontré una impor-
tante relacion entre ataques y retardo
mental, sin embargo esto no es eviden-
cia definitiva de relacién causa-efec-
Lo,



Gdmez (1991), sefiala un estudio rea-
lizado por Roach (1987) en el que en-
contrd variacion en la funcién mental
cn pacientes con cinco o menos lesio-
nes corticales, pero el desarrollo de la
funcién mental de todos los pacientes
con 10 o més lesiones corticales esta-
ba severamente afectado.

Los dalos sugicren que ambos, el ni-
mero y la localizacion anatémica de
las tuberosidades, juegan un papel
importante en el grado de retardo
mental y esto fortalece la idea de que
la epilepsia y el retardo mental pro-
bablemente reflejan la disfuncién fun-
damental del cerebro causada por las
tuberosidades.

Problemas de Conducta y Autismo

Se han presentado (segin Curatolo y
col, 1986), multiples problemas de
conducta en nifios con esclerosis tube-
rosa: hiperactividad, insomnia y auto-
mutilacién. Por otro lado hasta el mo-
mento no existen investigaciones neu-
ropsicol6gicas estandarizadas que nos
indiquen hallazgos clinicos y neurora-
diolégicos.

Curatolo y col., (1987) tambitn re-
portan que existe una alta incidencia
de autismo en nifios afectados por
esclerosis tuberosa y anade que csta
relacion es s6lo una coincidencia, la
mayoria de los casos reportados de ni-

fnos con esclerosis tuberosa y autismo
tuvieron antecedentes de espasmo
infantil.

De acuerdo conHunty Dennis | (1987)
el 57% de los niflos con esclerosis tu-
berosa que tuvieron espasmo previa-
menle, eran autistas y fue comparado
este estudio con otro realizado por
Rijkonen (1981) donde el 13% de los
ninos tuvieron espasmos infantiles
pror olras causas.

Esto sugicre, segliin Gomez (1988)
que el autismo estaria més relaciona-
do con la esclerosis tuberosa que los
cspasmos infantiles. También nota-
ron en estos estudios la posible rela-
cion entre la conducta del autista y las
calcificaciones detactadas en la tomo-
grafia crancal.

Enclestudio de Hunt y Dennis  (1987),
lodos los nifios autistas eran nifios
con relardo mental severo; originan-
do la interrogante sobre si la causa
del autismo eran tales defectos.

Curatolo y col. (1987), senalan que
uni buena forma de abordar el pro-
blema seria tomar en cuenta un no-
mero de variables como la localiza-
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cidn anatdmica de las tuberosidades,
el tipo de epilepsia y la edad en que
ocurren los ataques y estos podria
Proporcionar una mejor comprensién
v aprendizaje, en cuanto a la conduc-
ta a seguir.

También podria ser muy qtil en la ¢la-
boracién de programas tendientes a
minimizar los desérdenes en nifios
con esclerosis tuberosa segin estos
estudios que el aspecto neuroclogico y
psiquidtrico en esclerosis tuberosa po-
drian estar relacionados con la loca-
lizacion anatémica de las tuberosida-
des, entonces con la deteccion tem-
prana de ellas se lograria un prondés-
tico mds adecuado, y mediante la uti-
lizacién de los recursos de la tecnolo-
gia se podria llegar a comprender me-
jor la patogénesis del retardo mental y
los problemas de conducta de los ni.
nos con retardo mental,

L'n Caso Clfnico
Motivo de Consulta

El paciente es llevado al servicio de
postgrado de Odontologia Infantil por
su abuela, preocupada por " las pelo-
las que tiene en las encias y entre los
dientes", refiricndose a los agranda-
mientos gingivales y problemas de sa-
lud bucal en gencral.

Historia Médica

Paciente masculino de 19 afos de
edad,quién es portador de la enferme-
dad de Bourneville o Esclerosis Tube-
rosa es producto de segunda gesta a
lermino sin complicaciones.

Presentd llanto al nacer y experi-
mentd buen desarrollo psicomotor
hasta la edad de scis mMeses, cuan-
do comienza presentar episodios
convulsivos generalizados y a mos-
trar transtornos en el desarrollo
psicomotory lenguaje. Ha recibido
tratamiento médico anticonvulsio-
nante multiple.

Para ¢l mes de febrero de 1989 en que
se levanta el informe con los detalles
anteriores, el paciente tomaba feno-
barbital sin resultado satisfactorio ¥
los cuadros convulsivos sobrepasa-
ban 15 diarios.

5S¢ habia notade desde hace Varios

rizados por salir s6lo a la calle sin
rumbo fijo, auto y heteroagresividad.
desobediencia, falta de atencién e in
SOMNio,



El paciente no habla correctamente,
no hay rasgos de intelecto adecuado
para la edad cronolégica, con severa
subnormalidad mental. Actualmente
estd siendo tratado con clorpromacina
y fenobarbital. Segin referencia de la
abuela, ¢l paciente fue abandonado
desde la infancia por sus padres es-
tando actualmente viviendo un situa-
cién familiar y ccondmica muy preca-
ria.

Caracteristicas
Clinicas Extraorales

Se describen en ¢l drea de la cara, es-
pecificamente en la regi6én nasal, la
zong infraorbitaria y frente maltiples
lesiones de color violiceo y pardo,
clevadas de diferente tamano. Las le-

siones ubicadas e¢n la zona nasalabial

semejan racimos de uva pequefitos y
son de consistencia blanda e indolo-
ras. De igual forma se observa en el
pabelldn de la oreja izquicrda otra le-
sibn semejante a la localizada en la
frente.

Caracteristicas Faciales Chsdrvanse las leslones an la frante,
narlz, y al resto dal tarcio medio da lacara, Son las tipicas lesia.
nos caraclerlglicas dascilas anla Heraiurg coma aagiafibromas
lacisles.

Caracteristicas Faciales. Datalla dalos caracierlsticos Angig-
libramas laciales localizados an el tarcio madio de la cara.

Sc observan en las zonas de los bra-
z0s Cambos) pequedfias manchas blan-
cas de las cuales no se informa la épo-
ca de aparicidn; y que segan la litera-
tura s¢ describen como patogmanicas
de la enfermedad.

Cosarvensa moliples manchas hipomelandticas ublcadas an
los brazos,

En la vista de perfil, se observa la in-
compatibilidad labial y el fenotipo
del paciente con caracteristicas de
subnormalidad.,

Viata de Periil
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Examen Intraoral

5S¢ presentan grandes aumentos de ta-
mano de las encias, que llegan hasta
cubrir grandes dreas de las coronas
clinicas de casi todos los dientes. Es-
tos agrandamientos van acompafa-
dos de un color rojo intenso, asociado
a la acumulacién de placa dental. El
paciente presenta restos radiculares,
caries y materia alba como consecuen-
cia de la pésima higicne oral v falta de
alencion odontologica.

Viata intrapral. Obsérverse las agrandamianios gingivalas,
producto dol consumo de medicamanias anliconvielsionantas &
nllamaciones asociadas a 'a presancia 2a placa danlal

Examen Tomogrdfico

En estudio realizado con equipo de al-
ta resolucién, bajo anestesia, antes y
después del uso endovenose de me-
dio de contraste yodado, se muestran
multiples nadulos calcilicados subepen:
dimarios de distribucitn periventricu-
lar; hallazgo éste caracteristico de la
esclerosis tuberosa, sin cdema asocia-
do y sin cambios en la densidad del
parénquima cerebral adyacente antes
o después del uso del medio de con-
traste. No hay dilatacion del sistema
ventricular ni desplazamiento de las
estructuras vasculares del polfgono de
Willis sin lesiones aparentes.

A nivel supra o infratentorial no se
identifican imdgenes compatibles con
hemorragia, edema u otra alteracién.

Tomografia cranesl. Doedrvense maliples nddulos subapandi-
marias da digiribucidn parivaniricular, caraclarisiicos de (& as-
clerasis \wwbaresa,

Conclusion del Caso

Debido a que el paciente presenta la
triada clisica de retardo mental, angio-
fibromas faciales y antecedentes de
epilepsia; ademds de la comproba-
cion a través de la tomografia craneal
de la existencia de nodulos calcificados
subependimarios, se cataloga al pa-
ciente como portador de la enferme-
dad de Bourneville o Esclerosis Tube-
rosa, entidad autosdmica dominante
que segin reficre ¢l Dr. Venancio Si-
moza (Genetista, perteneciente al ser-
vicio de Genética Humana de la Facul-
tad de Medicina de la U.C.V.), el 80%
de los casos son neomutaciones. Lo
anteriormente dicho no es aplicable al
presente caso yva que no han sido estu-
diados los padres del paciente, Asi
misma, debido a que el paciente no ha
presentado ningin sintoma de altera-
citn cardiaca ni renal, v tomando en
cucnta que con la edad los rabdomio
mas van ¢n regresion y son mas fre-
cuentes de observar en la nifiez, por
recomendacion de gendética humana
na s considerd necesario una evalua-
citin cardiaca y renal.




Abordaje Odontontoligico
del Paciente

Debido a las caracteristicas especiales
que presenta el paciente como retardo
mental, antecedentes de convulsio-
nes, y el mal estado que se encuentra
intraoralmente, se resuclve someter ¢l
pacicnle a tratamiento odontologico
bajo anestesia general en el quiréfano
de la facultad de odontologia, con la
participacion de los postgrados de
QOdontologia Infantil, Peridoncia y Ci-
rugia Bucal,

Como resultado de exdmenes hemaltao-
l6gicos preoperatorios, se obtuvieron
valores dc hemoglobina un poco bajos
y diagnéstico de hipocromia, por lo
que se recomendd la intervencion del
paciente con la precaucién de emplear
transfusién sanguinea.
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