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Sefior Editor:

La esclerosis tuberosa es una enfermedad congénita compleja, manifiestamente hereditaria, en la
cual surge una variedad de lesiones en la piel, sistema nervioso, corazdn, rifiones y otros 6rganos,
debido a una hiperplasia limitada de las células ectodérmicas y mesodérmicas®. El fenotipo de la
esclerosis tuberosa consiste en deficiencia mental, epilepsia y una erupcion facial caracteristica que
se conoce como adenoma sebaceo”®. Se transmite como un trastorno autosémico dominante, con
expresion variable y penetrancia casi completa.

Un alto porcentaje de pacientes tienen lesiones cutaneas caracteristicas, y casi el 100 % presenta
manchas hipopigmentadas desde el nacimiento (méaculas blanquecinas en forma de hoja o tipo
confeti). EIl siguiente signo mas comun es el adenoma sebaceo, una erupcién papular de color
salmén que aparece en el centro de la cara, particularmente en los pliegues nasolabiales.
Aproximadamente en el 40 % de los pacientes se observan placas correosas como lijas en la parte
baja de la espalda (piel de chagren) y fiboromas en los lechos de las ufias (tumores periungueales de
Koenen)®.

El déficit mental suele observarse en épocas tempranas de la vida, con manifestaciones muy
variables. La epilepsia varia también en cuanto a su gravedad. Puede haber calcificaciones
cerebrales con nédulos tipo patata o calculos cerebrales en la corteza. Otras manifestaciones
extracutaneas incluyen: ojo (tumores retinianos), rifion (hamartomas renales), corazon
(rabdomiomas cardiacos), hueso y pulmén®.

Presentacion del paciente:
Paciente ODM de 14 afios de edad, blanco, masculino, que desde el afio de edad presenta

manchas blancas en el tronco y antebrazo izquierdo, asi como retraso mental. A los dos afios le
aparecieron una “peloticas rojas” en regién paranasal que posteriormente crecieron, aumentaron en
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namero y se extendieron al mentén; ademas, surgieron lesiones verrugosas en region frontal y
mentén. A los 11 afios se observaron fibromas periungueales en dedos de manos y pies.

En los antecedentes patologicos personales se registra epilepsia, y entre los antecedentes
patologicos familiares, la mama presenta retraso mental y lesiones eritematopapulosas en region
centrofacial; asimismo, la abuela materna padece lesiones cutaneas similares.

Se realiz6 examen fisico, y en el examen cutaneo se observaron : lesiones eritematopapulosas,
otras de color normal, simétricas, que oscilaban entre 0,1 a 0,5 cm en regién centrofacial y menton
(Fig 1); lesiones tumorales de consistencia blanda, superficie rugosa, de aproximadamente 1 cm en
region frontal y menton; manchas acrémicas alargadas de 3 por 2 cm en regién posterior del tronco
y otras de 2 por 1 cm en antebrazo izquierdo, con bordes precisos; lesiones fibromatosas
periungueales en cuarto dedo de mano derecha, tercer dedo del pie izquierdo y cuarto dedo del pie
derecho (Fig 2), asi como fibromas gingivales de color blanco grisaceo a nivel de incisivos.

Fig 2 Fibromas periungueales (tumores de
Koenen).

En el examen neurolégico se encontrd: deficiencia mental severa y nistagmo, fondo de ojo
normal.
Los exadmenes complementarios indicados y sus resultados fueron los siguientes:

Tomografia axial computadorizada cerebral: calcificaciones paraventriculares y en nucleos
grises de la base.

Electroencefalograma: Normal.

Histologia: Adenoma sebéceo.

Ultrasonido abdominal: Normal.

El tratamiento aplicado consistié en anticonvulsivantes y sedantes.
El paciente mantiene las lesiones cutaneas caracteristicas de esta enfermedad, asi como su
tratamiento anticonvulsivante.
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