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Resumen

Objetivos:Describir las caracteristicas clinico-epidemioldgicas de los pacientes adultos con esclerosis
tuberosa (ET) del area sanitaria de A Coruia.

Material y métodos:Estudio observacional retrospectivo de pacientes con ET en nuestra area
sanitaria entre los afnos 1999-2015. Se incluyen pacientes con ET posible o definida y edad = 18
anos en el momento del estudio. La buisqueda inicial se efectud a través del servicio de codificacion,
incluyendo a posteriori casos de familiares afectos identificados en la revisiéon de casos indice. Para
cada caso se recogieron variables demograficas, clinicas y de morbi-mortalidad obtenidas de su
historia clinica. El andlisis de los datos se realizé6 mediante el paquete estadistico SPSS 20.

Resultados:Se identificaron 32 casos, 34,4% (11) varones, mediana de edad 40,6 anos (rango 19-66,
IQR 30,2-52,7). E1 81,3% (26) con ET definida y el 18,8% (6) con ET posible. Aproximadamente en la
mitad de los casos existia historia familiar. S6lo en 3 se realizé test genético, identificando
mutaciones en TSC2; una de ellas patogénica y las restantes de significado incierto. En ningin
paciente de la serie fue posible analizar todas las variables por no estar reflejadas en la historia
clinica o por falta de estudios. Las manifestaciones clinicas se expresan como porcentajes validos.
En cuanto a la afectacion cutdnea 90% presentaron angiofibromas, 55% fibromas ungueales, 22%
maculas hipomelanicas y 21% placas de Shagreen. El 75% presentaron displasia cortical y el mismo
porcentaje nddulos subependimarios (NSE), 73% epilepsia y 14% astrocitoma subependimario de
células gigantes. En 11 la patologia neuropsiquidtrica condicion6 algin grado de dependencia. El
60% desarrollé angiomiolipomas y el 23% quistes renales multiples. Dos pacientes presentaron
linfangioleiomiomatosis y 4 rabdomiomas cardiacos. Se objetivo patologia oftalmolégica en 3
pacientes. Desde el punto de vista terapéutico dos pacientes recibieron tratamiento con inhibidores
de la m-TOR sistémicos. Aproximadamente la mitad realizaron laser CO2. Del grupo de pacientes
con angiomiolipomas 17,2% precisaron tratamiento invasivo: 6,9% embolizacién, 3,4% reseccion
parcial y 6,9% nefrectomia. Presentaron complicaciones relacionadas con la afectaciéon renal 6
pacientes: 3 sangrado de los angiomiolipomas y 3 trasplante renal uno de ellos desarrollé también
carcinoma renal. Fallecieron 9,4% (3) de los pacientes. La causa del fallecimiento estuvo relacionada
directamente con la enfermedad solo uno de los casos (status epiléptico).

Discusion:La ET es un sindrome neurocutaneo de herencia autosémica dominante con afectacion
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multisistémica y expresividad variable. Se estima que su incidencia es de 1 cada 5.000-10.000
nacidos vivos. Se caracteriza por la formacion de tumores benignos y malignos en diferentes
érganos, fundamentalmente a nivel de piel, sistema nervioso central, rifion, pulmon, ojos y corazon.
La afectacion mas frecuente fue la cutdnea en forma de angiofibromas, seguida de la afectacion
neuroldgica (NSE, displasias corticales, epilepsia y trastornos neuropsiquiatricos) y de la renal, con
angiomiolipomas en aproximadamente la mitad de los casos. Cerca del 20% de los pacientes
presentaron complicaciones graves relacionadas con la afectacion renal. Aproximadamente 1/3
presentaron trastornos neuropsiquiatricos que condicionan un cierto grado de dependencia.

Conclusiones:A pesar de tratarse de una enfermedad rara, la ET es relativamente frecuente en
nuestra area, existiendo ademas casos familiares en la mitad de nuestros pacientes. Se pone de
manifiesto la importante morbilidad de esta enfermedad, lo que requiere por la naturaleza de la
misma un abordaje integral y multidisciplinar. Consideramos que el internista deberia ser el
responsable del manejo global de estos pacientes, con el fin de optimizar recursos y mejorar su
atencion médica.
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