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CASO CLINICO

¢ Nina de 2 meses de edad, con diagnostico de Esclerosis Tuberosa.

& Antecedente de multiples episodios convulsivos, Taquicardia auricular ectopica y
tumoraciones miocardicas con funcion ventricular conservada.

¢ Realiza ecografia abdominorrenal para busqueda de malformaciones asociadas



HALLAZGOS IMAGENOLOGICOS

Rifiones aumentados de tamafo
~ Peérdida de la diferenciacion corticomedular (adgjiggégrpiento
Jparenquimatoso bilateral, promediando los 4 mm de espesor)
Presencia de multiples imagenes de aspecto quistico que
oscilan los 20 mm de diametro, sin comunicacion entre si ni con
la via urinaria. Las mismas son avasculares con Doppler colory
en algunas impresiona la presencia de tabiques finos en su
interior.
T~ « Hallazgos imagenoldgicos que podrian corresponder a
el Poliquistosis renal autosémica dominante (PQRAD) de
expresion temprana, en el contexto de la enfermedad de base
del paciente (Esclerosis tuberosa).



DISCUSION

La esclerosis tuberosa es una enfermedad de herencia autosdémica dominante, debida a mutaciones en
TSC1yen TSC2 (genes supresores tumorales que codifican respectivamente la hamartina y la
tuberina).

El gen TSC2 esta situado en el cromosoma 16p13.3 adyacente al gen PKD1, responsable de la
mayoria de los casos de PQRAD.

Una delecion de gran tamafo puede afectar a los 2 genes, produciendo el «sindrome de delecion de
genes contiguos TSC2/PKD1» caracterizado por quistes renales bilaterales de gran tamano,
congeénitos o de aparicion muy precoz, en pacientes con esclerosis tuberosa, modificando el prondstico
de la enfermedad renal. Se estima que el 5% de los pacientes con complejo de esclerosis tuberosa
presentan Poliquistosis renal.

El compromiso renal es habitual en la esclerosis tuberosa y la segunda causa de muerte tras la
afeccion neurologica. Los angiomiolipomas son la lesion renal mas frecuente, encontrandose en el
16% en menores de 2 anos. También pueden presentar quistes y carcinoma de celulas renales.



CONCLUSION

& Se debe sospechar un sindrome de delecion de genes contiguos (TS2/PKD1)
en aquellos pacientes con esclerosis tuberosa que presenten, de forma
congenita o en la infancia, quistes renales bilaterales, sin historia familiar previa,
ya que se estima que la asociacion se presenta en hasta un 5% y modifica el
pronostico condicionando una afectacion renal mas grave.
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