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Resumen

Objetivos: La esclerosis tuberosa (ET) es un sindrome neurocutaneo infrecuente, de herencia
autosémica dominante, caracterizado por afectacién multisistémica y aparicién de hamartomas en
multiples 6rganos. Su diagndstico se basa en criterios clinicos: mayores y menores. La triada clasica:
angiofibromas, retraso mental y epilepsia, solo aparece 29% de los casos. Incidencia entre
1/6.000-10.000 personas y 2/3 son mutaciones esporadicas. La principal causa de morbimortalidad,
son las manifestaciones neuroldgicas. Los autores describen los hallazgos clinicos en una serie de 16
pacientes afectos de ET, comparados con la literatura revisada.

Métodos: Estudio retrospectivo, de los pacientes con ET admitidos o diagnosticados en un hospital
comarcal de Lisboa desde 1995 hasta la fecha actual. Se incluyeron aquellos que cumplian, los
criterios de diagndstico definitivo de ET.

Resultados: Se registrd un total de 16 pacientes diagnosticados, con distribucién similar para cada
género (8 vs 8). La edad media fue de 28,31 afios, siendo la mayoria de los diagndsticos efectuado
previamente, en la infancia tardia o adolescencia, y por tanto mayoritariamente en el Servicio de
Pediatria, donde después permanecen en seguimiento (50%). La segunda consulta de mayor
seguimiento correspondio al Servicio de Nefrologia. Los internamientos registrados son muy
variados dado tratarse de una enfermedad multisistémica: Cirugia, Gastroenterologia, Medicina
Interna, Oncologia, Obstetricia, Neumologia y Cuidados Intensivos. Cada paciente registré una
media de 2 a 3 readmisiones, a lo largo de estos afos. Los diagnosticos de entrada, fueron
principalmente: las Infecciones respiratorias (44,4%), seguidas de Gastroenteritis (22.2%), estas
justificadas dentro de la franja etaria de esta poblacion. La mortalidad fue de 12,5%. EI 81,25% de
los pacientes presento alteraciones neuroldgicas (epilepsia 37,5%, oligofrenia 25%,
neurofibromatosis 12,5% e un tumor cerebral), un 31,25% presentaron enfermedades renales (rifén
poliquistico 12,5%, enfermedad renal terminal con necesidad de hemodialisis 12,5%, y riiién con
multiples angiolipomas), afectacion gastrointestinal 31,25% (lipomas en érganos intraabdominales,
hamartomas hepaticos, neoplasia del colon y esplenomegalia), a nivel 6seo también presentaron
alteraciones 25% (espondilolistesis, escoliosis, hipertrofia 6sea), en la piel 25% (manchas café con
leche, angiomiolipomas y neurofibromatosis) y enfermedad del aparato respiratorio 12,5%
(linfangioleiomiomatosis).

Discusion: Segun la literatura, hasta el 70-80% de los pacientes con ET presenta epilepsia, en
nuestra serie permanece como la alteracion neurologica mas frecuente. El trastorno del
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comportamiento mas frecuente asociado a la ET es el autismo, en nuestra serie fue el retraso mental
no especificado. Las alteraciones renales estan estrechamente asociadas, el angiomiolipoma es la
manifestacion més frecuente 55-75%. Las lesiones dermatoldgicas estan presentes en 70% de
pacientes, son tipicas las manchas hipocrémicas o los angiofibromas, infradocumentados en nuestra
serie, probablemente por no ser pacientes sequidos en consulta de Dermatologia. La lesion
pulmonar mas comunmente asociada, es la linfangioleiomatosis que provoca espacios quisticos y
neumotorax.

Conclusiones: Los hallazgos clinicos son inferiores a lo que aparece en la literatura revisada, debido
probablemente a las propias limitaciones del estudio (retrospectivo y con numero limitado de
pacientes). Enfermedad clinicamente muy polimorfa con un amplio espectro de afectacion, desde
casos muy leves a graves, que varian su expresion a lo largo del tiempo, lo que podria explicar los
diferentes porcentajes hallados.
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