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Resumen

Objetivos: La esclerosis tuberosa o enfermedad de Bourneville es un trastorno genético que se
transmite de forma autosémica dominante y con una incidencia de 1/10.000 nacimientos, por lo que
se le considera una enfermedad rara, que se manifiesta con la apariciones de tumores en distintas
localizaciones. La diferente afectacion y clinica que puede presentar, hace que el diagndstico y
seguimiento de estos pacientes sea complejo.

Métodos: Descripcidn de una serie de casos en seguimiento por la Unidad de Enfermedades Raras
adscrita al servicio de Medicina Interna.

Resultados: Se han estudiado 13 pacientes, un 46,2% varones, con una edad media de 34 anos (*
12) y un 30% de ellos entre 20 y 30 afios de tiempo de diagnostico. En un 30% de ellos, habia
antecedentes claros familiares y sobre un 8%, tenian antecedentes familiares probables. Un 61% de
los pacientes fueron remitidos desde las consultas de Neurocirugia (aunque también valorados por
Neurologia) y un 15% desde Urologia. Sélo 3 pacientes, lo hicieron desde Medicina Interna. Un 69%
del total, presento clinica epiléptica en algin momento de su vida y un 23% algun tipo de déficit
cognitivo asociado. Sobre la afectacion cutdanea (excepto fibromas faciales), en un 69% no habia
datos recogidos y del 31% restante, un paciente no presentaba ninguna lesion, otro una
hiperpigmentacidén y otro varias. Ninguno presenta placa en region frontal. Tampoco habia datos de
tumores faciales en un 38,5%, renales en un 23%, digestivos en un 23%, pulmonares y 6seos (38,5
en ambos). De los que si presentaban dichos datos, los tumores mas frecuentes, exceptuando los
neuroldgicos, fueron los renales (53%), seguidos de los digestivos (38,5%), 6seos y cardiacos (15%) y
pulmonares (7,7%. Entre las mujeres, un 57% de ellas presentaron tumores ginecolégicos. La
presencia de tumores Neuroldgicos, si recogida en todos los casos salvo en uno (estudio solicitado),
era de un 69%. Casi un 70% de los pacientes sufri6 alguna cirugia relacionada con la clinica de la
enfermedad, generalmente neuroldgica, y sélo uno de ellos presenté datos de neoplasias malignas
no directamente relacionadas. De unos de los pacientes, no hay ningtin dato disponible (pendiente
de valoracion en consulta).

Discusion: La principal clinica por la que se estudia a estos paciente, en funcion de esta serie, es la
neuroldgica, generalmente por la presencia de episodios de epilepsia y la mayoria sin presentar
déficit cognitivos graves, aunque la mayoria de los paciente precisara a lo largo de su vida alguna
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cirugia en relacion a los tumores. La presencia de tumores tipo hamartomas o angiolipomas, visibles
o como hallazgos en otras pruebas, debe llevarnos a la sospecha de la enfermedad. El resto de
criterios clinicos, suele ser pasado por alto, o no recogido en la historia clinica, como se percibe en
el hecho de que en la mayoria de los casos estudiados, la historia estaba dirigida en funcion de la
especialidad que la realizaba y la clinica especifica, obviando el resto de signos y sintomas. Las
historias mas completas fueron las realizadas por Medicina Interna (4 en total, 3 de ellas previas a la
derivacion).

Conclusiones: La esclerosis tuberosa es una enfermedad rara, con multiples afectaciones en
diferentes 6rganos. La creacion de unidades dirigidas a este tipo de patologias de baja incidencia,
puede proporcionar una visiéon mas global del paciente asi como un mejor control de los mismos.
Medicina Interna, con el asesoramiento del resto de especialidades, posiblemente sea la
especialidad mas capacitada para tal efecto.
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