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Resumen

Objetivos: Describir las caracteristicas basales, clinicas, analiticas y tratamiento de los pacientes
diagnosticados de esclerosis tuberosa en nuestro Servicio y valorar qué factores predicen la
evolucion en estos pacientes.

Métodos: Estudio descriptivo retrospectivo y unicéntrico de pacientes en seguimiento por esclerosis
tuberosa en la Consulta de Enfermedades Minoritarias de Medicina Interna de un hospital de tercer
nivel en los ultimos diez afios.

Resultados: Se incluyeron un total de seis pacientes. Las caracteristicas basales de la cohorte, la
presentacion clinica, el tratamiento y el grado de afectacion renal se muestran en la figura uno y
tablas uno y dos. El diagndstico se realiz6 mediante criterios clinicos en el 66,7% de nuestra serie y
el estudio genético se obtuvo en dos pacientes (33,3%), ambos con mutaciéon de TSC1 con
heterocigosis en la delecion ¢.796 800delCCCAC y uno de estos pacientes desarrollé un tumor de
células epitelioides perivasculares (PEComa) esclerosante retroperitoneal. No se registraron
fallecimientos durante el seguimiento.

Variable Total (N = 6)
Edad (anos), media (desviacion estadistica) 43,33 (£ 17,014)
Sexo femenino, n (%) 5 (83,3)
Antecedente familiar, n (%) 3 (50)
IComorbilidades, n (%)

Hipertension arterial 2 (33,3)
Dislipemia 3 (50)

Céancer 1(16,7)
Sintomas neuroldgicos, n (%) 6 (100)
Tratamiento, n (%)

Farmaco antiepiléptico 3 (50)
Cannabidiol 1(16,7)
Dieta cetogénica 1(16,7)
Cirugia epilepsia 1(16,7)
Inhibidor de mTOR 4 (66,7)
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Everolimus 3 (50%)
Sirolimus 1(16,7)
Farmaco antiproteindrico 1(16,7)
Embolizacion o cirugia angiomiolipoma 1(16,7)
Oxigeno domiciliario 2 (33,3)
Ablacion arritmia 1(16,7)
Variable otal (N = 6)
|Creatinina, media (desviacion estadistica)
Cr al diagndstico 0,97 (+ 0,3241)
Cr actual 1,372 (£ 1,0334)
IGFR, media (desviacion estadistica)
GFR al diagndstico 77,5 (£ 19,9374)
GFR actual 65,667 (+ 31,8413)
No progresion de la funcion renal tras inicio de mTOR 4 (66,7)
PRESENTACION CLINICA
Hidrocefalia cbstructiva —— | 5, 7%
Hemorragia retroperitoneal — G, 7%
Angiomiclipoma hapdtico —— 3, 300
Placa chagrin —— 73 00
Fibroma ungueal 66,70%
Angjur-hmmas faciales 1005
Méculas hipomaelédnicas o acrémicas 0%
Linfangiomiomatosis 66,70%
Arritrmia —— 0
Rabdomicma Cardiaco —— |G, 70%
Enfermedad renal crdnica — 730
Quikste renal — 5, 70
Angiomiolipoma renal 83,30%
Retraso mental - 66,70%
Astrocitoma subependimario e | [, 7 (1%
Ndédulo subapendimario 66, 709
Tuberocidad cerebral 66,70%
Crisis epiléptica 505
0% 208 4056 B0%% B05%6 1009

Discusion: La esclerosis tuberosa es una enfermedad rara, de herencia autosémica dominante,
causada por variantes patogénicas en los genes supresores de tumores TSC1 y TSC2. Estas
mutaciones provocan una proliferacion celular incontrolada, que se manifiesta como lesiones
hamartomatosas en la piel, el sistema nervioso central, el corazdn, los rifiones y otros érganos. En
nuestra cohorte, la mayoria de los pacientes present6 afectacion neuroldgica, renal y cutanea, esta
ultima exclusivamente en forma de angiofibromas faciales. Hasta dos tercios de la muestra
desarrollaron linfangiomiomatosis, una proporcion superior a la descrita en la literatura. Asimismo,
la mutacion TSC1 detectada en nuestra serie fue menos frecuente en comparacion con otras
publicaciones. Estas diferencias podrian explicarse por el pequefio tamafio muestral, la variabilidad
fenotipica de la enfermedad, su baja incidencia y el escaso nimero de estudios de gran tamafio
disponibles. En nuestra poblacion, se observo que en cuatro pacientes tratados con inhibidores de



mTOR las lesiones renales se estabilizaron y se evito la progresion del deterioro de la funcion renal,
probablemente debido al efecto terapéutico de estos farmacos mediante la inhibicion de la
activacion del complejo mTOR.

Conclusiones: La esclerosis tuberosa es una enfermedad rara y multisistémica, de expresion clinica
variable, en la que predominaron la afectacion neuroldgica, renal, pulmonar y los angiofibromas
faciales en nuestra cohorte. Se requiere un diagnostico clinico precoz y un manejo terapéutico
multidisciplinar que incluya el uso de inhibidores de mTOR, ya que estos permiten ralentizar la
progresion de la enfermedad.
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