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Resumen

Introduccion: Entre las hamartoblastosis se reconoce el sindrome de Sturge-Weber
(SSW), el cual tiene una incidencia de 5 x 100,000 nacidos vivos. Esta entidad es de
diagndstico inusual y de tratamiento complejo. Objetivo: Socializar la experiencia en
la atencién a un paciente pediatrico con sindrome de Sturge-Weber en el Hospital
Pediatrico Docente “General Pedro Agustin Pérez” de Guantanamo. Método: Se
presentd un paciente preescolar, sin antecedentes familiares de interés. Al mes de
nacido fue operado de glaucoma congénito. Durante el primer ano de vida presenté
retardo del desarrollo psicomotor y movimientos involuntarios considerados
convulsiones tdnico-clonicas. Se revisd la literatura para transmitir a la comunidad
médica, de modo particular, a estudiantes de medicina y médicos generales,
informacién para lograr un diagndstico y un seguimiento adecuado de esta afeccion.
Resultados: Segun las manifestaciones clinicas, examen fisico mediante el método
clinico y los resultados de los exdmenes complementarios, se planted el diagndstico
de sindrome neurocutaneo, de modo particular un SSW. Se aplicé tratamiento con

diazepam, y al persistir la crisis, se administrd fenitoina. Conclusiones: No siempre
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hay relacién entre la gravedad de las manifestaciones cutaneas, neuroldgicas vy
oculares del SSW con las alteraciones cerebrales. Es importante el examen fisico

para establecer el diagndstico oportuno y evitar futuras secuelas y complicaciones.
Palabras Clave: sindrome Sturge-Weber; angioma; hamartoblastosis

Introduccion

La morbilidad pediatrica la determina una diversidad de enfermedades, entre las que
no es comun el sindrome neurocutaneo, sin embargo, las afecciones que este incluye
afectan la calidad de vida de los afectados y la funcionalidad de su familia, lo que

hace necesario su diagndstico y tratamiento precoz.

El sindrome neurocutaneo, ademas denominado como hamartoblastosis, es un grupo
de enfermedades con caracteristicas clinicas y patoldgicas de diversa complejidad,
que derivan de un trastorno disgenético que resulta en el desarrollo displasico de
estructuras derivadas de las capas germinales embrionarias, principalmente del

neuroectodermo.!

Entre las hamartoblastosis se reconoce el sindrome de Sturge-Weber (SSW)?, cuyo
diagndstico inusual y de tratamiento complejo. Motivados por el caso se realiza este

trabajo.

Objetivo
Socializar la experiencia en la atencién a un paciente pediatrico con el diagnéstico de
Sindrome de Sturge-Weber, en el Hospital Pediatrico Docente “General Pedro Agustin

Pérez”, de la provincia Guantanamo.

Materiales y métodos
Se realizd una presentacién de caso con el diagnostico del sindrome de Sturge-
Weber, de forma que se logrd la transmision a la comunidad médica la informacién

necesaria para el diagnédstico y seguimiento adecuados de esta afeccion.

Presentacion del Caso
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Paciente de un afio de edad, procedencia area rural, nacido por parto vaginal a las
38 semanas, con buena adaptacion neonatal, normopeso, sin antecedentes
prenatales, ni posnatales, ni antecedentes familiares de interés, esquema de
inmunizacion completo hasta el momento del ingreso. Al mes de edad fue operado
de glaucoma congénito. Durante el primer afio de vida presenté retardo del
desarrollo psicomotor.

A los 7 meses de edad, los padres lo llevaron al cuerpo de guardia del Hospital
Pediatrico Docente “General Pedro Agustin Pérez” de Guantdnamo, por presentar
movimientos involuntarios, que se consideraron como convulsiones ténico-cldnicas,
localizadas en hemicuerpo derecho, asociado a una pérdida de la conciencia y
relajacion de esfinteres, por lo que se decidid su ingreso para estudio y tratamiento.

Examen fisico general

Piel: presentd macula facial en vino de Oporto a nivel frontoorbitario derecho de
aproximadamente 5 cm de diametro, con bordes irregulares, sin presencia de vello
cutdneo o elevacion de la misma. También de forma similar, en las regiones pectoral

y escapular del mismo lado, sugerente de hemangioma. (Figura 1)
Examen fisico por aparato

Sistema Nervioso Central (SNC): paciente alerta, establecié contacto visual, intenté
agarrar objetos, sin asimetrias faciales, tono muscular adecuado, postura normal,
reflejos para la edad sin alteraciones. No se observaron movimientos anormales o
signos meningeos. Retardo en el neurodesarrollo, hemiparesia izquierda espastica,
fondo de ojo (ojo derecho: disco definido, excavacion 0,5.-0,6, vasos estrechos,

retina no alteraciones; ojo izquierdo: normal).
Estudios complementarios realizados

Hemograma, enzimas hepaticas, pancreaticas, funcién renal y coagulograma,
serologia (VDRL y VIH), estudio de liquido cefalorraquideo, ecocardiograma,

radiografia de térax: todos fueron normales.

Tomografia Axial computarizada simple de craneo (TAC). (Figura 2)
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Resonancia magnética nuclear (RMN). (Figura 3)

De acuerdo con las manifestaciones clinicas, el examen fisico del paciente mediante
el método clinico y los resultados de los exdmenes complementarios se planted el
diagnodstico de sindrome neurocutaneo (SSW). Se aplicé tratamiento con diazepam a
dosis de 0,25-0,50 mg/dosis 3 dosis y al persistir la crisis, fenitoina (bb 250 mg) a
dosis de 18 mg/kg, luego, se prescribi6 a 6mg/kg/24 horas en 3 subdosis si
convulsién. En las siguientes 48 horas el paciente evoluciond favorablemente. Luego
se impuso tratamiento y egresé con valproato de sodio jarabe (250 mg - 5cc) a
25mg/kg/dia.

Se orientd a la madre sobre la situacién de salud de su hijo y como cooperar en su
atencion, afirmé entenderla y se comprometié a continuar con el seguimiento clinico
periddico dado que ha evidenciado estabilidad y grandes avances en la salud de su

hijo gracias al apoyo de un adecuado equipo multidisciplinario.
Discusion

El paciente que se estudid presentaba manifestaciones cutaneas (angioma cutaneo)
y neuroldgicas (hemiparesia y calcificaciones cerebrales), por lo que se planted un
sindrome neurocutdeno, de modo particular, un SSW, diagndstico que se sustenta en

los criterios que se revelan en la literatura cientifica.?*

La primera clasificacion de los sindromes neurocutdneos la realizd Jan Van der
Hoeve, que acuiié el término facomatosis (phako = mancha) en 1932, en las que
incluyd cuatro entidades: neurofibromatosis, esclerosis tuberosa y sindrome de Von

Hippel Lindau, luego, se introdujo el término hamartoblastosis al incluir el SSW.*
Aproximacion clinica al diagnéstico y manejo del sindrome de Sturge-Weber

El SSW lo describiéd en 1860 Rudolf Schirmer, quien asocid el angioma facial con el
buftalmos. Luego en 1879, William Allen Sturge reconocié esta asociacion a
compromiso neuroldégico en esos mismos pacientes. En 1922, Frederick Parkes
Weber demostrd las alteraciones radiograficas que le caracterizan.® También se
conoce como angiomatosis meningeo cutdnea, angiomatosis encefalofacial,

angiomatosis encefalotrigeminal, angiomatosis meningea capilar, angiomatosis
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leptomeningea, sindrome de Sturge Kalischer Weber, facomatosis de Sturge Weber,
enfermedad de Dimitri y sindrome de Sturge Weber Dimitiri.

Epidemiologia

Es un trastorno neuroldgico congénito, no hereditario aunque hay descrito casos
familiares, poco comun pero frecuente respecto a otros sindromes neurocutaneos. Se
estima una incidencia de 5 x 100 mil nacidos vivos. Afecta a todos los grupos étnicos

y ambos sexos.’
Etiologia

Se atribuye a una mutacién en el mosaico somatico en GNAQ (c.548G > A, p.R183Q)
en lesiones cerebrales y cutaneas. El GNAQ codifica Gaqg, una sub-unidad alfa de

proteinas G heterotriméricas.®”’
Fisiopatologia

Los estudios histoldgicos evidencian un aumento en el numero de vasos
leptomeningeos, atrofia y calcificacién de la corteza. A medida que la atrofia cerebral
se desarrolla, el nUmero de vasos corticales disminuye, altera la perfusién cerebral y
genera gliosis y pérdida neuronal.®® La atrofia cortical progresiva y la calcificacion
resultan de la isquemia cerebral. Las convulsiones prolongadas generan mas dafio
isquémico y da lugar a un deterioro psicomotor.®'° Se involucra en el mecanismo de

la convulsiones un exceso de glutamato (GLU) liberado debido a la hipoxia crénica.*®
Diagnostico positivo

El diagndstico se sospecha a partir del examen clinico para demostrar la presencia
del angioma facial y la angiomatosis leptomeningea, y se confirma mediante la TAC y
la RMN.

Las manifestaciones clinicas se han definido con la triada diagnostica clasica:
malformacién capilar facial (mancha en vino de Oporto [MVO]), anomalias vasculares

intracraneales (angiomas leptomeningeos) y glaucoma.?
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Las manifestaciones cutaneas se expresan por la presencia de angiomas faciales,
una lesién macular secundaria a malformaciones capilares desordenadas, de paredes
delgadas y dilatadas, ubicadas en la dermis y el tejido subcutaneo, presente al
nacimiento, puede ser rosada en su inicio y con la edad oscurece hasta alcanzar un

)12 se |ocaliza en la distribucidon dermatomal del nervio

color rojo intenso (MVO
trigémino, usualmente V1 y V2. Se apunta que su distribucion sigue los territorios de

irrigacion embrionaria mas que los de inervacion de un ramo del nervio trigémino.*3

Las MVO aisladas son muy comunes, con mayor frecuencia localizadas en cara,
cabeza y cuello®, pero pueden afectar a ambos lados del rostro y extenderse al
tronco y las extremidades. Se estima que el 8 % de los pacientes con MVO congénita
presentan SSW, cifra que aumenta a un 35 % si estd presente en ambos lados de la
cara.!' Su tamafio predice la gravedad neuroldgica de la enfermedad.!® Cuando se
localiza en la frente o en el parpado superior, hay un riesgo de 10 a 35 % de
presentar compromiso cerebral. Hay reportes de afectaciones como cutis marmorata

telangiectasica generalizada.®”

Las alteraciones vasculares afectan la boca y producen hiperplasia vascular de labios,
mucosa oral, encias y area periodontal. Pueden ocurrir malformaciones vasculares

viscerales en rifiones, bazo, intestino, pancreas, pulmones y glandula tiroides.*

Las manifestaciones neuroldgicas incluyen cefalea, convulsiones, deterioro
neuroldgico y cognitivo, alteraciones de la motilidad, retardo mental, trastornos del
desarrollo y episodios de isquemia vascular con sus sintomas respectivos. Derivan de
angioma leptomeningeo presente hasta en el 98 % de los pacientes y es mas comun

en la piamadre de los I6bulos occipital y parietal ipsilaterales a las MVO.*¢’

Las convulsiones se presentan en el 75-90 % de los pacientes antes de los dos afos
de edad. Su severidad se relaciona con la extensidn de la angiomatosis
leptomeningea y la progresion de la enfermedad. Al inicio suelen ser parciales, y en
el tiempo evolucionan a crisis generalizadas Es menos comun que se presenten como

espasmos en flexidn, mioclonias o crisis aténicas.'®

La angiomatosis leptomeningea condiciona isquemia cortical crdnica, que genera

areas de calcificacidn, gliosis o atrofia cerebral.'® El 62 % de los nifios tiene cefalea
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tipo migrafia, de frecuencia variable, acompafiada de auras, nauseas, vémitos,

disartria, mareos y sensacion de un pulso facial.*®:?°

El 33 % de los pacientes presenta hemiparesia o hemiplejia por oclusién venosa o
isquemia de los tejidos locales, suele ser transitoria, pero la recurrencia conduce a
hemiplejia persistente.!® Puede presentarse hidrocefalia y hemorragia intracraneal

secundarias al deterioro del drenaje venoso cerebroespinal.*

Un 60 % de nifios tiene retraso del desarrollo, problemas de aprendizaje y del
comportamiento. En estos son mas frecuente los trastornos del espectro autista y de
oposicion desafiante, delirios y alucinaciones, que se relacionan con la extensién de
la lesidon cerebral y con la gravedad y edad de inicio de las convulsiones.!??

En el ojo, los angiomas producen glaucoma, hemangioma epiescleral o conjuntival,
hemangioma coroidal, heterocromia o neovascularizacién del iris, hemianopsia
homdnima. El glaucoma se desarrolla en el 30-48 % de los pacientes, el 60 % es

diagnosticado dentro de los primeros dos afios de vida.’
A continuacién se sintetizan los criterios para diagndstico clinico del SSW:

- Manifestaciones cutaneas: nevo flameo o MVO, por lo general afectando la primera
rama del nervio trigémino, presente desde el nacimiento, asociado con angiomas de
las meninges y corteza cerebral del mismo lado.

- Alteraciones neuroldgicas: calcificaciones cerebrales (consideradas patognomonicas
del proceso), epilepsia, paralisis, paresias o parestesias en el hemicuerpo contra-
lateral a la malformacién vascular y retraso mental.

- Alteraciones oculares: tumores vasculares de las coroides, conjuntiva vy
epiesclerales, glaucoma congénito o temprano, hemianopsia homoénima, aumento
del tamano del ojo (buftalmus) y ceguera.

- Alteraciones bucales del mismo lado que la MVO: hipertrofia del hueso maxilar,

hiperplasia vascular y gingival que ocasionan maloclusion oral y asimetria facial.

Se sefala como frecuentes las enfermedades infecciosas Opticas y nasofaringeas,
mayor el riesgo de apnea obstructiva del suefio y de complicaciones endocrinas

(déficit de la hormona de crecimiento, hipopituitarismo e hipotiroidismo).*
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El SSW, se clasifica como SSW completo e incompleto. De acuerdo a la escala de

Roach se clasifica en los siguientes tipos:*

Tipo I: presencia de angioma facial y en leptomeninges, puede tener glaucoma (es la
afeccién neuro-oculocutanea que define la forma completa, clasica de SSW).

Tipo II: presencia solo de angioma, sin dafio del SNC afectado, puede tener
glaucoma (presencia de angioma facial y glaucoma sin angioma leptomeningeo,
define la forma bisintomatica de SSW).

Tipo III: presencia solo de angioma de leptomeninges, no glaucoma (presencia de
angioma leptomeningeo, sin involucrar la piel y el ojo, define la forma frusta de
SSW).

Examenes complementarios para el diagndéstico del sindrome de Sturge-
Weber

La radiografia simple de craneo evidencia las calcificaciones y la angiografia permite
observar la ausencia de venas corticales superficiales.” En la actualidad, la RMN
cerebral con contraste de gadolinio es el examen de eleccidn. La imagen tipica es el
angioma leptomeningeo, que se traduce por captacidon de contraste en la duramadre
en las secuencias T1. Otras imdagenes tipicas son la dilataciéon del plexo coroideo,
calcificacion y atrofia corticales, y dilatacién del sistema venoso profundo. Las
lesiones cerebrales son ipsolaterales al angioma facial.'*>?! Si no estd disponible la
RMN, la TMC simple de craneo identifica calcificaciones cerebrales y proporcionar

alguna informacién anatomica.

La TMC por emision de fotdn Unico revela una disminucién del flujo en la regién
cerebral con angiomatosis leptomeningea?, y puede mostrar una disminucién en la
utilizacidon de la glucosa en el hemisferio cerebral afectado. Esta tecnologia ayuda a
la identificacién de los pacientes que pueden beneficiarse mas de la intervencion
quirtrgica.**” Otros hallazgos que pueden ser encontrados en estos pacientes, son la
atrofia de Iébulos o atrofia en otras localizaciones, hipertrofia de plexos coroideos,
anomalias en el drenaje venoso, prominencias de las venas colaterales profundas,
etc.*!’

No se encuentra un consenso sobre la edad Odptima para el tamizaje en nifios

neuroldgicamente normales con angioma facial. En edades precoces puede no haber
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alteraciones de neuroimagen. Se sugiere que si el nifio presenta un desarrollo
normal, sin alteraciones en el examen neurolégico ni convulsiones y tiene una
imagen de RMN contrastada normal después del primer afio de vida, probablemente
no presente SSW con compromiso cerebral.??

A un nifio con angioma facial en el territorio inervado por la primera rama trigeminal
se le debe realizar RMN cerebral si surgen sintomas neuroldgicos, o a los 2 afios de
edad en los pacientes asintomaticos, si es normal en los lactantes sintomaticos, es
necesario repetirla con 1-2 anos de edad. Puede haber alteraciones de neuroimagen
sin sintomas neuroldgicos, por lo que se debe realizar RMN en nifios asintomaticos, si
es normal a los 2 afios de edad, no es necesario repetirla, excepto que aparezcan

sintomas.??

Existen reportes de diagndsticos prenatales de SSW por medio de ecografia y RMN?

y la utilidad del doppler transcraneal en la valoracién del flujo sanguineo.?*

En electroencefalograma (EEG), en el SSW, la actividad cerebral se atentda y
disminuye en el hemisferio afectado, esta asimetria se hace mas evidente a medida

que avanza la atrofia del hemisferio.?®

El futuro del diagnostico del SSW esta en el desarrollo de biomarcadores, puede
existir la posibilidad de diagnosticarlo mediante PCR digital de gotas ultra sensibles
que detectan la mutacion somatica del GNAQ, no obstante, se necesitan mas

estudios.
Tratamiento

No hay una terapéutica especifica para el SSW. Es necesario el manejo

multidisciplinario del paciente para el monitoreo de la progresién de la enfermedad.

La MVO se trata con terapias laser, que debe comenzarse en la infancia, cuando es
plana y rosada porque responde mejor, y puede disminuir la progresion y

complicaciones que afectan la visidn, las vias respiratorias y la deglucién.'?

El glaucoma se trata con timolol y el latanoprost, aunque puede ser necesario el

tratamiento quirdrgico. Se ha utilizado el propranolol (oral) en el desprendimiento de
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retina por el hemangioma coroideo difuso. Se han reportado anecddticamente
tratamientos oftalmoldgicos antiangiogénicos.'?

Se deben controlar las convulsiones para evitar el deterioro psicomotriz del paciente,
generalmente se logra con 1 o 2 anticonvulsivantes mas acido acetilsalicilico. Los
anticonvulsivantes mas utilizados son oxcarbazepina, carbamazepina, levetiracetam
y fenobarbital.”®> Si aparecen espasmos infantiles se debe usar esteroides,
topiramato, vigabatrina y la dieta cetogénica. En pacientes con convulsiones
mioclonicas se debe utilizar valproato o levetiracetam. En aquellos con convulsiones
refractarias, sobre todo si hay hemiparesia y déficit visual, se suele considerar la
hemisferectomia, reseccién focal u otras intervenciones quirtrgicas'!, en estos se ha

evaluado el uso de cannabidiol.*?°

El acido acetilsalicilico (3-5 mg/kg/ dia) disminuye la frecuencia y la gravedad de las

convulsiones.*

La cefalea se puede prevenir con anticonvulsivantes, pues algunas se asocian a
4,25

convulsiones. La lamotrigina es util, pero se requiere un agente profilactico.
El seguimiento multidisciplinario y el apoyo psicosocial es importante en los
pacientes y en sus familias. La adecuada orientacién asegura la cooperacion para

cualquier tratamiento.
Prondstico del paciente con sindrome de Sturge-Weber

El prondstico depende de la extensién de la angiomatosis leptomeningea y su efecto
sobre la perfusidon de la corteza cerebral, de la afectacién ocular, el grado de
afectacién cerebral, la edad de inicio y el control de las convulsiones y si éstas logran

ser controladas.!??!

Consideraciones finales

No siempre hay relacion entre la gravedad de las manifestaciones cutaneas,
neuroldgicas y oculares del SSW con las alteraciones cerebrales. Se connota la
importancia del examen fisico para establecer el diagndstico oportuno para evitar

futuras secuelas y complicaciones.


http://revinfcientifica.sld.cu/index.php/ric/article/view/2747/4239#B15
http://revinfcientifica.sld.cu/index.php/ric/article/view/2747/4239#B25
http://revinfcientifica.sld.cu/index.php/ric/article/view/2747/4239#B11
http://revinfcientifica.sld.cu/index.php/ric/article/view/2747/4239#B4
http://revinfcientifica.sld.cu/index.php/ric/article/view/2747/4239#B25
http://revinfcientifica.sld.cu/index.php/ric/article/view/2747/4239#B4
http://revinfcientifica.sld.cu/index.php/ric/article/view/2747/4239#B4
http://revinfcientifica.sld.cu/index.php/ric/article/view/2747/4239#B25
http://revinfcientifica.sld.cu/index.php/ric/article/view/2747/4239#B12
http://revinfcientifica.sld.cu/index.php/ric/article/view/2747/4239#B21

No se encuentra un consenso respecto a su manejo, si bien se reconoce las
bondades del tratamiento del angioma facial con laser, los anticonvulsivantes, el
tratamiento médico o quirurgico para el glaucoma o cirugia funcional cerebral y el
necesario manejo interdisciplinario de su atencién profesional. Las investigaciones
actuales se encaminan a la busqueda de marcadores tempranos para predecir la

progresion de la enfermedad.
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Anexos (se envian en archivo aparte)

Figura 1: Obsérvese la presencia de hemiangiona en regiones pectoral vy
escapular ipsilateral.

Figura2: Tomografia computarizada simple de crédneo: obsérvese imagen
hiperdensa de 45 UH, no homogénea, localizada en la region frontal derecha que
dibuja los surcos (calcificaciones), atrofia cortical frontal y corteza cerebral
subyacente retraida, discrepancias en el tamano de los ventriculos laterales.
Figura3: Resonancia magnética nuclear: corte axial, obsérvese en hemisferio
cerebral derecho atrofia cortical, espacios subacracnoideos dilatados y dilatacion

del sistema ventricular.



