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RESUMEN.

La esclerosis tuberosa es una enfermedad hereditaria que pertenece al grupo de enfermedades
llamadas sindromes neurocutaneos, donde existe compromiso tanto de la piel como del sistema
nervioso central, siendo la misma el segundo sindrome neurocutaneo en frecuencia, después de la
neurofibromatosis.

Se define por un conjunto de criterios diagndsticos, muchos de los cuales se basan en alteraciones
del SNC observables mediante TC y RM, aunque también por afectaciones que provoca en la piel
existiendo igualmente criterios a este nivel para el diagnéstico de la misma. Radiolégicamente los
cuatro hallazgos mas frecuentes que podemos encontrar en el sistema nervioso central son las
tuberosidades corticales, los nédulos subependimarios, los astrocitomas de células gigantes y las
alteraciones de la sustancia blanca.

A continuacién se presenta caso clinico de paciente masculino de 16 afios, con diagnostico de
Esclerosis tuberosa con intensificacion de las crisis epilépticas por lo que se solicita estudio de IRM
para seguimiento de su enfermedad de base.
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SUMMARY

The tuberous sclerosis hereditary is a disease that belongs to the group neurocutaneo syndromes
calls diseases, where there is commitment both skin as central nervous system, being the same the
second neurocutaneo in frequency syndrome, after the neurofibromatosis. Defined by a set of
diagnosis critera, many of which is base on alterations of SNC observable through TC and RM, but
also by affectations that causes in the skin, still also criteria to this level for diagnosis of it.
Radiologically the four most findings frequent that we can find in the central nervous system are the
tuberosidades cortical, the nodules subependimarios, the astrocitomas of giant cells and the
alterations of the White substance. Then clinical case is presents of patient male 16 years, with
tuberous sclerosis diagnosis with intensification of epilepticas by crises what is requested RM study
for follow-up its base disease.
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DATOS CLINICOS.

Se presenta paciente masculino de 16 afios, con diagnéstico de Esclerosis Tuberosa. En estos
momentos con intensificacion de las crisis epilépticas por lo que se solicita estudio de IRM para
seguimiento de su enfermedad de base.

ESTUDIO IMAGENOLOGICO:
T1 axial: Nodulos subependimarios.
T2 axial: Lesiones de sustancia blanca.

FLAIR Axial: Tuberosidades corticales.

INFORME IMAGENOLOGICO:

Presencia de imagenes de comportamiento hiperintenso en T2 y FLAIR a nivel frontoparietal derecho
en relacion con tuberosidades corticales; adyacente al asta occipital de este mismo lado se visualizan
imagenes hiperintensas que interesan solo la sustancia blanca en relacibn con anomalias de la
misma.

A nivel intraventricular existe imagen de comportamiento isointenso en T1 e hipointenso en T2 que
contacta con la pared lo cual recuerda los nddulos subependimarios.

Imagenes de resonancia magnética.
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DISCUSION DE CASO:

La esclerosis tuberosa es una hereditaria.S6lo uno de los padres necesita transmitir la mutacion para
gue su hijo adquiera la enfermedad. Sin embargo, la mayoria de los casos se deben a nuevas
mutaciones, asi que normalmente no existe un antecedente familiar de la enfermedad.

Esta entidad pertenece al grupo de enfermedades llamadas sindromes neurocutédneos. Existiendo
compromiso tanto de la piel como del sistema nervioso central siendo la misma el segundo sindrome
neurocutaneo en frecuencia, después de la neurofibromatosis. Este sindrome generalmente se
diagnostica inicialmente en la edad pediétrica.

La ET se define por un conjunto de criterios diagnoésticos, muchos de los cuales se basan en
alteraciones del SNC observables mediante TC y RM. Aunque también por afectacion que provoca
enla piel, existen criterios a este nivel para el diagndstico de la misma.

Uno de los siguientes signos es suficiente para establecer & diagnc')stico:

-Tuberosidades corticales

-Nédulos subependimarios

-Facomas retiniancs muiltples

-Angofibromas faciales (vadenomas sebdceos» de Prngle)

-Fibromas periungueales o tumores de Foenen

(los dos primeros precisan confirmacidn histoldgica, yva que su aspecto por neuroumnagen
admite un diagndsheo diferencial con otros proecesos que peodiian conduelr a confusidn)

Por lo menos dos de los siguientes signos son necesarios paraestablecer el diagndstico:
-Espasmos infantiles con hipsanmitmia (sindrome de West)
-Manechas acrémiecas

-Zonas cutaneas en «piel de naranjas

-Facoma retiniano tdnico

-Aspectos de neuroimagen (por TC v RM) indicativos:
-Nédules subependimarios

-Tuberocsidades corticales

-Heterotopias subcorticales

-Tumeres renales muiltiples

-Rabdomioma cairdiaco

Los cuatro hallazgos radiol6gicos mas frecuentes que podemos encontrar en el sistema nervioso
central son las tuberosidades corticales, los nédulos subependimarios, los astrocitomas de células
gigantes subependimarios y las alteraciones de la sustancia blanca.

Tuberosidades corticales.

Son alteraciones del desarrollo caracterizadas por la pérdida de la estructura normal de la corteza
cerebral. Se asocian a alteraciones de la sustancia blanca adyacente y estan vinculados con
epilepsia, alteraciones del comportamiento y deterioro cognitivo. Alrededor del 50%se encuentran en
los I6bulos frontales. En algunos casos pueden presentar calcificaciones o degeneracién quistica
central. En resonancia magnética (RM) presentan un aumento de sefial en las secuencias
potenciadas en T2 y una baja intensidad de sefial en las secuencias T1.

Nodulos subependimarios.

Son hamartomas localizados en el tejido subependimario. A diferencia de las tuberosidades corticales
no estd clara su asociacion con las manifestaciones neuroldgicas de la esclerosis tuberosa.
Frecuentemente calcifican, por lo que se pueden identificar en la tomografia computarizada (TC) sin
contraste como multiples nédulos hiperdensos localizados alrededor de los ventriculos laterales. En
RM presentan un aumento de sefial en las 4 secuencias potenciadas en Tl y baja sefial en las
secuencias T2.



Astrocitomas de células gigantes subependimarios.

Son tumores de bajo grado que presentan minimo edema, crecimiento lento y escasainvasion. Esta
demostrado que derivan de los nédulos subependimarios. Presentan mayor tamafio y realce con el
contraste endovenoso; y se localizan tipicamente en el foramen de Monro, por lo que pueden causar
hidrocefalia.

Alteracion de sustancia blanca.

Normalmente afectan a la sustancia blanca de los l6bulos frontales de forma bilateral. En RM se
visualizan como bandas rectas o curvilineas que se extienden desde la sustancia blanca
yuxtaventricular hasta los tubers corticales 0 la corteza normal.
Presentan una sefial intensa en las secuencias potenciadas en T2 y baja sefial en las secuencias T1.

Otras alteraciones neurorradiolégicas menos frecuentes asociadas a la ET son atrofia, infartos,
aneurismas cerebrales, disgenesia del cuerpo calloso, malformacion de Chiari y quistes aracnoideos.

CONCLUSIONES:

La esclerosis tuberosa es una facomatosis con multiples manifestaciones y alteraciones en varios
tejidos. Los diferentes métodos de diagndstico por imagenes permiten detectar sus manifestaciones y
son Utiles en el seguimiento a largo plazo y en la deteccion de sus posibles complicaciones.
En nuestro paciente el diagndstico de Esclerosis Tuberosa fue realizado debido a La presencia de 2
criterios primarios (tuberosidades corticales y n6dulos subependimarios) y 1 criterio secundario (las
lesiones de la sustancia blanca). El diagndstico definitivo se realiza con la presencia de por lo menos
2 criterios mayores o la combinacién de un criterio mayor y dos criterios menores. Actualmente sigue
en control y con seguimiento por neurologia pediatrica.
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