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IMAGENES EN PEDIATRIA

Calcificaciones en TAC craneal, mancha L))

Check for

hipocrémica.. ., jqué es?

Calcifications in cranial CT scan, hypopigmented macula. .. What is it?
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El complejo de esclerosis tuberosa es una enfermedad rara
de herencia autosomica dominante, de expresividad varia-
ble, causada por mutacion en genes TSC7 o TSC2. En edades
pediatricas son frecuentes las tuberosidades, nodulos cere-
brales, rabdomiomas cardiacos, angiomiolipomas o quistes
renales, y lesiones cutaneas como maculas hipocromicas,
angiofibromas o placa chagrin’.

Caso clinico

Presentamos el caso de una nifia de 24 meses con episodios
de hipertonia generalizada de unos 30 segundos de duracion,
durante el suefo. Destacaba el antecedente de convulsiones
aisladas en el padre durante su infancia, sin estudiar.

El examen fisico Unicamente reveldé una mancha hipocro-
mica (fig. 1).

Se realizo electroencefalograma que mostraba punta-
onda en areas temporales de predominio izquierdo. En la
TAC craneal y la RM cerebral se objetivaron hallazgos carac-
teristicos de complejo de esclerosis tuberosa (fig. 2). Se
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Figura 1  Macula hipocromica en la zona glutea.
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Figura 2 ay b) Tomografia computarizada. c y d) Resonancia magnética cerebral. Se objetivan los nédulos subependimarios
bilaterales, con la hiperdensidad propia del calcio en la tomografia computarizada (a y c). Se observa tuberosidad cortical en region
fronto-basal izquierda, tanto en tomografia computarizada como en resonancia magnética (b y d).

Figura 3  Evolucion de los quistes corticales anecoicos. Al diagnostico, en tercio superior de 3,9 mm, en tercio medio (posterior)
de 2,5mm y en tercio medio (anterior) de 3mm (a, b y ). A los 3 anos del diagndstico, progresion en el tamano de los quistes
renales (d, e y f) con diametro maximo de 6,8 mm. No se aprecian angiomiolipomas.

completd el estudio con ecografia abdominal, en la que se mostré una variante probablemente patogénica en hetero-

evidenciaron 3 quistes renales (fig. 3). Los estudios oftal- cigosis en el gen TSC2, heredada del padre.

mologico y cardiologico eran normales. El estudio genético Durante su seguimiento, precisé tratamiento con leve-
tiracetam. Actualmente, con 5 afos y 6 meses, el
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neurodesarrollo es normal y no ha presentado crisis en los
altimos 16 meses.

La mayor morbimortalidad en edades tempranas viene
determinada por la afectacion cerebral con trastorno del
neurodesarrollo y epilepsia, frecuentemente refractaria, y
por alteraciones renales. Dada la tendencia al desarrollo de
lesiones a distintos niveles y en diferentes etapas, se debe
hacer seguimiento multidisciplinar a lo largo de la vida del
paciente?.

Por ultimo, destaca la importancia de una anamnesis diri-
gida y una exploracién fisica minuciosa, para orientar las
pruebas complementarias y llegar asi al diagndstico ade-
cuado.
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