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Resumen

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas, el proceso diagnostico y el tratamiento recibido en
una cohorte de 10 pacientes diagnosticados de complejo esclerosis tuberosa (CET) en una consulta
de Enfermedades Minoritarias de un hospital de tercer nivel.

Métodos: Se ha realizado un estudio retrospectivo observacional usando una cohorte de 10
pacientes diagnosticados de CET entre abril de 2017 y mayo de 2025 utilizando como criterio de
inclusion la confirmacién diagnostica al realizar la recogida de datos.

Resultados: Nuestra muestra cuenta con 10 pacientes de los cuales 6 son mujeres y 4 varones con
una edad media al inicio del seguimiento de 37 afios, contando con una agrupacion familiar de 4
miembros. Todos los pacientes presentan mutacion en el gen TSC con afectacion del TSC1 en 6
pacientes y TSC2 en 5, destacando una doble mutacion en el gen TSC1 y TSC2 en un paciente de
nuestra cohorte. Todos los pacientes presenta al menos un criterio diagnostico mayor y menor al
inicio del seguimiento, siendo las manifestaciones cutaneas las mas frecuentes con la presencia de
manchas hipocrémicas y angiofibromas en un 90% de los casos; un 80% de los pacientes asocia
clinica neuroldgica como epilepsia (60%) y tumores intracraneales (60%); otras manifestaciones
frecuentes en la muestra son la presencia de angiomiolipomas (40%), hamartomas retinianos (30%),
quistes renales (20%), quistes y ndédulos pulmonares (20%), ademas destaca el hallazgo de una
malformacién arteriovenosa hepatica en una paciente. Durante el seguimiento se solicitaron pruebas
de imagen intraabdominales e intracraneales de cribado a todos los pacientes, ademas de otras
pruebas en funcién de la clinica como TAC toracico de alta resolucion y ecocardiograma. En cuanto
al tratamiento, 4 pacientes han precisado de inhibidores de mTOR siendo necesario en un caso el
uso de tratamiento sistémico por la presencia de angiomiolipomas; ademas en 4 pacientes se ha
requerido el uso de antielépticos. De la cohorte estudiada cabe destacar el exitus de un paciente
secundario a causas no provocadas por la enfermedad estudiada.

Discusion: El CET se trata de uno de los sindromes neurocutaneos mas frecuentes con una herencia
autosémica dominante (AD) y una prevalencia en Espaiia de 1/20.000. Esta enfermedad se asocia a
mutaciones en los genes TSC1 y TSC2 encargados de codificar las proteinas hamartina y tuberina
respectivamente. Clinicamente destacan las afectaciones cutaneas, neurologicas y renales como
podemos observar en los resultados expuestos. En cuanto al tratamiento destaca el uso de
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inhibidores de mTOR indicados en el tratamiento de angiomiolipomas, astrocitomas, epilepsias de
mal control y lesiones cutdaneas que implican limitacion funcional.

Conclusiones: El CET se trata de una enfermedad minoritaria con herencia AD producida por
mutaciones en los genes TSC1 y TSC2. Esta enfermedad produce multiples afectaciones a nivel
sistémico como podemos observar en nuestra muestra, destacando la clinica cutdnea, neurolédgica y
renal lo que supone un reto diagndstico y evolutivo con necesidad de seguimiento multidisciplinar de
los casos. El tratamiento es administrado en pacientes sintomaticos destacando el uso de inhibidores
de mTOR, pudiendo asociar otros farmacos como antiepilépticos en los casos necesarios.
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