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Presentacion del caso:

(1 Paciente femenina de 19 anos de edad

Motivo consulta: (19/05/23): Control por diagnostico de Esclerosis tuberosa a los 8 meses de edad.
Antecedentes: anemia ferropénica a partir de los 12 afios de edad.

[

Signos y sintomas:

Convulsiones febriles desde los 8 meses de edad hasta los 5 afos.
Mioclonias desde los 8 meses de edad, que persisten en la actualidad.
Maculas hipocromicas en region lumbar y flancos.

Angiofibromas en cara.

Déficit de atencidn posterior al ingreso universitario a los 19 afnos de edad.
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Hallazgos imagenoldgicos:
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1 Figura 2: a. Tomografia Computarizada axial
sin contraste. N6dulos subependimarios.
Multiples lesiones hiperdensas con contenido
calcico localizadas a nivel subependimario en
muy probable relacién con hamartomas. b.
RM axial ponderada en T2. Nodulos
subependimarios. Lesion nodular hipointensa
en la pared de los ventriculos laterales.




Hallazgos imagenoldgicos:

1 Figura 3. Angiomiolipomas. ay b. TC
axial y coronal sin contraste: Multiples
imagenes nodulares bilaterales a nivel
renal, sugestivos de angiomiolipomas.

1 Figura 4. Angiomiolipomas. ay b. TC
axial y coronal con contraste:
presentan ligero realce homogéneo
con el contraste intravenoso.




Discusion:

El Complejo Esclerosis Tuberosa (CET), también conocido como enfermedad de Bourneville, es un sindrome neurocutaneo de herencia autosémico
dominante, que tiene una incidencia de 1/6000 a 1/12.000 personas; causado por una mutacion en los genes TSC1 (cr. 9q34) o TSC2 (cr 16p13.3). Las
mutaciones espontaneas constituyen, aproximadamente, dos tercios de los casos. Puede diagnosticarse a cualquier edad, siendo mas frecuente en
nifnos.

La epilepsia (en ocasiones intratable), el retraso mental y los angiofibromas constituyen los signos clasicos de este sindrome; sin
embargo, esta triada clinica (triada de Vogt), sélo aparece en un pequeiio porcentaje de los casos (30-40%).

El diagnéstico se define por una serie de criterios clinicos mayores y menores, establecidos en 1998 y revisados en la
segunda Conferencia Internacional de Consenso del CET en 2012:
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Discusion:

1 Dx. Definitivo: [ 2 criterios mayores.
[ 1 criterio mayor + 2 criterios menores.
*criterio independiente: Mutacion patolégica de TSC1 o

TCS2.
1 Dx. Probable: 4 1 criterio mayor y 1 criterio menor.
1 Sx. Posible: [ 1 criterio mayor

[ 2 o mas criterios menores sin criterios mayores.

Conclusion

1 La Esclerosis tuberosa es un sindrome neurocutaneo con repercusion sistémica. Los hallazgos fisicos e
imagenoldgicos mas comunes permiten realizar un diagnostico oportuno y precoz, definiendo pautas para
un manejo terapéutico y preventivo que garantice la calidad de vida de estos pacientes.
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