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Resumen

Objetivos. Describir las manifestaciones clinicasy caracteristicas més destacadas del CET halladas en una
serie de casos diagnosticados en el CHN.

Métodos: Estudio descriptivo retrospectivo observacional de diferentes hallazgos en 6 pacientes
diagnosticados de CET en el CHN.

Resultados: Hemos analizado 6 pacientes diagnosticados de CET, hallando en nuestra muestra una edad
media de 27 afos, laedad a diagndstico oscilo entre 3 mesesy 30 afios (66% en lainfancia, 33% en la edad
adulta). El 66% de los pacientes fueron varones. La media de criterios mayoreshasido de 5,y 1 lade
menores. Las manifestaciones clinicas mas prevalentes observadas han sido |a presencia de angiofibromas
(100%), angiomiolipomas bilaterales (83%), nddul os subependimarios (66%) y rabdomiomas cardiacos
(33%). En cuanto ala sintomatologia, observamos més frecuencia de manifestaciones neurol égicas (100%),
renales (83%) y oculares (50%). El 100% de |os pacientes alos que se realizo tipificacion genética tenian
alteracién del gen TSC1 o TSC2. Por ultimo, un 66,6% se encontraban en tratamiento con everdlimus, de
entre |os cual es un paciente habia evolucionado de forma torpida.

Discusion: El CET es una enfermedad rara (1/6.000-8.000), hereditaria, multisistémicay con amplio espectro
fenotipico. Suele manifestarse de forma gradual, con sintomas inespecificos; afectando en lainfancia
principalmente al sistema nervioso central y cardiovascular, y en la edad adultaarifion, pulmony piel. El
diagnastico consta de criterios clinicos consensuados a nivel internacional, confirméandose molecularmente
con laidentificacion de unamutacion en TSC1 o TSC2, detectable en el 85% de los casos. El tratamiento es
multidisciplinar y se basa en inhibidores del mTOR, consiguiendo frecuentemente la estabilizacion de la
enfermedad.

Conclusiones. En nuestra serie apreciamos manifestaciones neurol gicas y angiofibromas en latotalidad de
los casos junto con alta preval encia de manifestaciones renales, como |os angiomiolipomas. En cuanto al
tratamiento, de |os pacientes en tratamiento con everolimus, observamos buena evolucion en € 75% de los
casos. De los pacientes alos que se lesrealizd el test genético, el 100% presentaron mutacion para uno de los
genes asociados a CET.
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