Facomatosis

Estudio Clinico y Revisidn de 14 casos

<EGUNDA PARTE

I. INTRODUCCION

Hecha ¢n la primera parte de este
trabajo una revision general del con-
cepto de Facomatosis, y estudiadas las
vorrespondientes al grupo de las que
presentan un predominio de la displasia
nenrocctodérmica con marcada reaceion
fibrosa v glial, pasaremos ahora a revi-
sar las angiomatosis, incluyendo la hasta
alwora discutida y por muchos no acep-
tada como tal “enfermedad de Louis
Bar™.

B Afecciones donde predomina la dis.
plasia mesodérmien:

3 _ANCIOMATOSIS ENCEFALO-TRIGEMINAL
{Enfermedad de Sturge-Weber).

Historia:

Sturge™ en 1879 describio un caso de
un nifio de 6 afos en el que coinecidian
un angioma erianeofacial, anomalias ocu-
lares v crisis de movimientos epileptoi-
des, que afectaban la extremidad supe-
rior opuesta al angioma y los cuales
eran debidos a lesién encefilica seme-
jante a la cutinea, acompanado todo
esto de buftalmia.

Cuszhing (1906) estudio 3 casos y com.
proha las lesiones encefilicas v la toma
del area trigeminal.

Weber (1922) deseribe un caso con
hiemiplejia ¥ hemiatrofia unidos a un
nevus facial econ anomalias oculares.
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Dimitri (1923}, Marque (1927} ¥y
Cushing (1928), senalan las calcifica-
ciones vasculares intracraneales tipicas
de la enfermedad.

Kalischer, Wissing v Brushfield y
Wyatt han realizade importantes estu-
dios histolégicos de las lesiones,

Krabbe.,” en 1934 estudié 5 casos se-
nalando que las ealcificaciones estin en
la propia corteza cerebral y su aspeeto
corresponde a depdsitos cialcicos en las
circunvoluciones ¥ no en los vasos im-
pregnados de caleio del angioma me.
ningeo, como #¢ creia hasta entoneces,

Concepto:

La angiomatosis encéfalotrigeminal es
una enfermedad congénita, hereditaria,
que se transmite con caracter dominante
no ligado al sexo™ y que guarda estrecha
relacién con las otras facomatosis. Ra-
ramente el sindrome se ha reportado
completo en mis de un miembro de una
misma familia, lo que habla de variabi-
lidad en ¢l grado de penetracion del
caracter -hereditario.™ Sin embargo, las
manifestaciones anormales de la piel
son frecuentes en los miembros de la fa-
milia de un paciente con el cuadro cli-
nico completo. Silver ha estudiade 96
miembros de una familia a partir de
1788 hasta 1948, encontrando los hechos
antes senalados.

En la actoalidad hay la concepcidn
de que el Sturge Weber no es una en-
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fermedad localizada, va gue algunos
autores han encontrado en un estudio
meticuloso, formaciones angiomatosas de
casi todos los drganos, asi como grupos
heterotopicos de eélulas nerviosas dise-
minadas en el 3.N.C., quizds como resul-
tado de un fallo en su migracidn.

Hay por lo tanto, evidencia de que
existe una displasia ampliamentz exten-
dida que afecta tanto a las estructuras
ectodérmicas como a las mesodérmicas.

A pesar de esto, el sindrome no mues.
tra el amplio ecspectro de anormalidades
que ze ve en otras afecciones come el
Sindrome de Down, pero sin embargo
también aqui se ha deserito, aunque
en un =olo easo una trisomia parcial z
nivel del cromosoma 22.°" El tiempo
determinara g1 esto es simplemente una
coincidencia o si esta afeecion debe ser
incluida dentro de las aberraciones cro.
mosamicas.

En conclusién, se conzidera actual-
mente el Sturge-Weber como una dis-
placia congénita que tiene su origen en
una alteracién del desarrollo normal
de los wvases cerchrales, como hecho
fundamental.

Segun Sabin v Streeter el desarrollo
de la vascularizacién cerebral pasa por
5 fases:

1. Establecimiento de un plexo vaseular
primitivo.

2. Diferenciacion del mismo dentro de
los circuitos circulatorios.

3. Parcelacién del mismo en 3 sistemas:
para el cuero cabelludo, durama-
dre y piaracnoides,

1. .Reajuste de las wvasos al desarrollo
de las estructuras de la cabeza.

5. Formacion de la vascularizacidn de-
finitiva.

Se considera que en el Sturge-Weber
ocurre un trastornos en la tercera fase
de esta secuencia, lo que explica clara-
mente la coincidencia de las lesiones en-
taneas ¢ intracraneales simétricas,
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Cuadro clinico:

Se caracteriza por:

Angioma craneo-facial.

2. Hemiplejia o hemiparzsia del lado
opuesto al angioma.

3. Anomalias oculares homolaterales al
angioma.

4. Crisis convulsivas.

3. Retraso mental.

6. Calcificaciones intracraneales.

7. Sintomas asociados,

El cuadro clinico completo es excep-
cional. Los sintomas méds constantes son:
Convulsiones, retraso mental, hemipare-
sin vy anomalias visuales (Cohen ¥
Kay}. Greenwald y Koota™ revisaron 82
casos hasta 1936, publicados en la lite-
ratura médica mundial v hallaron que,
los sintomas mias frecuentes eran:

Convulsiones: 82,97 .

Hemiparesia o hemiplejia: 62.29%.

Retrazo mental: 6099,

Anomalias oculares: 36.9% .

Estos mismos autores senalan gue, por
lo menos 2 de los signientes sintomas
se hallaban en los casos estudiados: cal-
ciflicaciones, angioma, hemiplejia, re-
trazo mental v convulsiones,

1. Angioma erdaneo.facial:

Se evidencia al nacimiento esta en-
icrmedad por ¢l nevus flammeus, que se
extiende por la frente, mejilla ¥ puede
llegar al lade opuesto de la cara, ¥
ademas puede extenderse al térax, cuello
y brazo, y a la mucosa oral, lengua y
paladar. Su tamaino ¢s variable ¥ se han
descrito desde la cabeza de un alfiler
hasta otros de extension muy amplia, €
incluyendo, pueden ser pequenos al na-
cimiento, ¢ ir ereciendo posteriormente.

Ford** describe un caso donde no
habia angioma cutdineco, pero si con-
vulsiones y calcificaciones tipicas.

Segan la monografia de Alexander ¥
Norman,™ sblo debe esperarse angioma-
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tosis meningea cuando el nevo cutaneo
toma el parpado superior o la frente y
asi ¢l diagnéstico clinico puede hacerse
por la simple inspececiéon del neve.

El neve puede ser de color variable,
aungue mis comiinmente tiene el color
de vino de Oporto. Se extiende por la
cara cn el drea de distribucion del ner-
vio trigémino, pero como sefialamos en
el parrafo anterior, la mayor importan.
cia en relacién a posibles lesiones cere.
brales esti cuando el neve abarea el
area de distribucién de la rama oftal
mica.

2. Signos neurologicos de localizacion:

Es frecuente observar hemiplejia o
liemiparesia del lado opuesto a la lesién
verchral, y por ende al nevus. La hemi-
plejia puede ser constante, o aparecer
lespués de cada episodio convulsive.™

Suele acompanarse de desarrollo de-
fectuosg de las extremidades afectadas
ipor defecto trificol.

3. Anomalies cculares:

Estén presentes ¢n un 70% de los
casos. Son generalmente unilaterales.”™
En el ojo del lade de la lesion puede
encontrarsc buftalmia o glaucoma con-
énito asociade debido a la presencia
de lesiones angiomatosas de la coroides.

El iriz de ese lado puede estar azul,
mientras que el ojo normal es pardo (he-
terocromia). Se cree que se debe a la
angiomatosis de la coroides que no
puede verse siempre al examen oftal
moscopico.”’

La hemianopsia homdénima es frecuen.
te pero dificil de demostrar por el défi.
vit mental del paciente.

Pucde haber anomalias vasculares en
la conjuntiva, que pueden acompa-
narse de alteraciones similares en la mu-
cosa naszal, oral, ete.
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Hay grade variable de déficit visual
Puede verse atrofia éptica, atrofia del
iris, pigmentaciéon retiniana. nistagmus,
alteracién de los reflejos oculares, colo-
boma ¥ otras anomalias pupilares y ésta-
sis papilar.® 7!

4. Convulsiones:

Hahbitualmente comienzan del lado
opuesto a la lesién ¥y pueden mantenerse
focales o generalizarse.

El déficit mental se agrava por la pre-
sencia y reiteracion de las convulsiones.

Las convulsiones son resistentes al tra-
tamiento anticonvulsivante.®

En cada caso de epilepsia idiopética
dehe buscarse hien la existencia  de
nevues,

5. Retraso mental:

Puede ir desde la idiocia hasta un
retraso mental leve. Puede encontrarse
casos en que la inteligencia esté intac.
ta."*

6. Calcificaciones intracraneales:

Krabbe demostré que las caleifica-
ciones intracraneales no eran intravaseu-
lares, sino que se encontraban en la
corteza cerehral, entre las circunvalu.
ciones, ™"

Radiolégicamente se ohbservan como
imagenes radiodensas de doble contorne
que siguen el contorno de las circunvo-
luciones. Habitualmente, estan confina-
das al area triangular del lébulo occi-
pital, pero en ocasiones toma todo el
hemisferio. Aparecen después de los 5
afios de edad. Es muy raro verlas en
nifios menores de esta edad. Ford™ cita
un caso de 17 aiios sin calcificaciones.

7. Sintomas asociados:

Ohesidad. retraso sexual, anomalias
del paladar y orejas, hundimiento del
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puente dsco nasal, labio leporino, poli-
dactilia ete.**

Anatomia Patolégica:

En conjunto, la afeceion se caracte-
riza por nevus cutineo-facial 4 angio-
matosis de leptomeninges, dura y cor-
teza cerebral, acompainados de modifi-
caciones de la estructura cerebral.®®

Existe engrosamiento e hil;emmia de
la duramadre adyacente a la lesidn. Se
encuentra una displasia angiomalosa o
un verdadero angioma de la piamadre.
Las lesiones preficren el léhulo occipi-
tal en la mavyoria de los casos,

Se ohserva atrofia cortical subyacente.
con induracidn y fibrosis de las eircun.
voluciones,

Microscopicamente, se ven, ademas de
los espacios endoteliales vasculares,
areas de hemorragia y/e trombosis.
También se ve atrofia cortical, dismi-
nucién del nimero de neuronaz y proli-
feracion glial.

Von Bogaert opina que la atrofia de
la corteza cerehral se debe a la gliosis
sumada a las alteraciones circulatorias
de la corteza que favorece el deposilo
de sales minerales de hierro v calcio.

Krabbe consideraba el depdsito de
mineral a base de sales de caleio, pero
iltimamente se ha demostrado que tam-
bién s¢ depositan sales de hicrro.

Estos depdsitos ocupan la 2da. y 3ra.
capas de la corteza cerehral®™

El mineral puede cstar rodeando los
vasos intracorticales, o estar libre dentro
de] tejido cerebral.

Yakovley dice que, cuando el nevus
envuelve las tres ramas del trigémino
las lesiones vasculares piales pueden
tomar toda la corteza, y que, habitual-
mente, cuande el nevus ocupa solo la
rama oftilmica, el irea que suele afee
tarse es solamente la ocecipital.”™
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La ausencia de toma cerebral bilateral
¢n presencia de nevus facial hilateral, no
ha sido explicada.

Yakovlev y Guthrie’® consideran que
las alteraciones corticales, ocurren si.
multincamente con la alteracién menin-
zea, mientras gue Alexander vy Wood-
hall.*® Bergstrand,”” Peters,” Lichtens-
tein y Rosemberg™ y Green,”™ opinan
que inicialmente la corteza es normal,
pero que se cstablecen cambios conse-
cutivos a la anoxia producidos por el
trastorno circulatorio determinado por
la lesién vascular suprayacente, produ-
ciéndose la caleificacion y ferruginacién
come fenémenosz secundarios,

El ganglio de Gasser el lado del nevus
facial era anormal en 2 de los 4 casos
estudiados por Wohlwill y Yakovlev en
1957, i

Se han encontrado asociados a esta
afeceidn, angiomas del intestino, pulmén
v ovario,™

Diagnostico:

Se basa en el hallazgo de los sintomas
clinicos ya senalados y su caricter fa-
miliar.

Radiolégicamente se observan las cal-
cificaciones va descritas. Es frecuente
hallar hemiatrofia craneal del lado afec-
tado.

La arteriografia permite hacer eviden-
tes las lesiones endocraneales.*

Segmin Ford,”* no e¢s dtil en el diag-
nostico de la enfermedad, pues no aporta
nada nuevo, y siélo estaria indicada en
casos de duda.

El E.E.G. nos muestra generalmente
onda lentas, no habiendo un patrén ca-
racteristico,

El examen ocular, nog mostrara las
alteraciones deseritas.

Prandstice:

El prondstico inmediate no es malo.
La muerte, sin embargo, puede presen-

R. C. P.
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tarse hruscamente a cualquier edad por
hemorragia intracraneal. aunque este
hecho e: rare.™

Mas frecuentemente eslos pacienies
mucren entre las segunda y lercera dé-
cardda de la vida por una enfermedad
intcreurrente resultante de su debilita-
micnto general.™

Por otra parte, el prondstico depende
de la extension de la lesion eerehral,
e la rapidez de su progresion y de su
respuesta al tratamiento médico o qui-
riargico,

El control de las convulziones es im-
portante, pere él no es por si solo el
inico determinante del prondstico.

La 1otalidad [oncional del paciente
en términe de capacidad mental, adap-
tacion, lenguaje y coordinacién vasomo-
tora zon factores importantes que pue-
dlen verse afectados progresivamente.™

Tratumiento:

El tratamiento anticonvulsivo ¢s nece-
sario, pero no efectivo siempre. Segin
Livingston, los bromuros y el fenobar-
hital son los mas efectivos.™

La medicacién anticonvulsivante es
heneficiosa en los casos leves o modera-
tos, ¥ lo es poco en las crisis graves.™

En el tratamiento de las convulsiones
s¢ utilizan las drogas anticonvulsivantes
en dosis crecientes hasta detener los sin-
tomas o producir sintomas de toxici-
dad.** La combinacién de drogas produ-
ve mejores resultados que una sola. Las
drogas se hacen menos eficaces en ¢l
futuro, dado que las lesiones neurologi-
cas progresan. En conclusién, el trata.
micnte anticonvulsivante rara vez, es,
a la larga satisfactorio.

Dandy y Green han hecho tratamiento
quirdrgico de la parte afectada con buen
resultado.”*

Con respecto al tratamiento guirir-
wico existe la técnica conservadora gue
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consiste en separar las adherencias entre
las meninges y la corteza cerebral. Exis-
ten téenicas mas radicales que son la
extirpacion de la zona afectada®™ y la
hemisferectomia, que recientemente se
ha recomendado para ecasos escogidos
con lesiones unilaterales,”. =

Esta cirugia radical debe ser reservada
para aquellos pacientes en los cuales el
tratamiento anticonvulsivante ha fallado
v en aquellos en gue el déficit que se-
guira a la operaciéon no sera peor que
¢l status preoperatorio.

En vista de la historia natural de la
enfermedad, pudiera parecer que las le.
siones unilaterales capaces de ser remo-
vidas quirirgicamente pudieran aportar
un mayor heneficio en relacion con la
precocidad con la cual se realice la in-
lervencion guinirgica temprana de los
cazos seleceionados,

Alexander v Norman hacen énfasis en
el beneficio que la extirpacién guirdr-
giea del tejido patolégico tiene para
prevenir la epilepsia posteriormente y
el dano cerebral.™

La radioterapia, ensavada por algu-
nos, carece de valor.™

4. ANCIOMATOSIS RE;'J‘I:\'WUERHBHLI}JSA-
i Enfermedad de Von Hippel-Lindau).

Historia:

Collins, en 1894, fue ¢l primero en
reportar angiomas retinales.”* Von Hip-
pel, en 1904.%* hizo estudios detallados
de la angiomatosis retiniana, conside-
randola una entidad distinta,

Lindau, en 1926,"* desecribio la angio.
matosis cerehelosa en un grupo de casos
v su asociacion frecuente con tumores
de variada constitucion anatémica y de
diversas visceras (sistema nerviogo, ba-
zo, higado, panereas) , asociado tode esto
a una angiomatosis de la retina, lo que
completa el conocimiento del cuadro
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clinico, cuyo cariacter heredofamiliar es
similar al de las otras facomatosis. Tam-
bién Lindau describis los hipernefromas
y la enfermedad poliquistica del pin-
creas como parte de este sindrome o en-
tidad.

Concepto:

La enfermedad de Von Hippel-Lindau
es una afeccién congénita hereditaria
con muchos puntes en comin con las
otras facomatosis, en cspecial con el
Sturge Wehber. Se transmite como un
rasgo dominante simple,” no relaciona.
do con el sexo.”* Christoferson,™ senala
que en 90 miembros de una familia es-
tudiada por él, 11 de ellos, 5 hombres
y 6 mujeres tenian lesiones tipicas de
la enfermedad.

Hay un reporte de Silver con 61 miem-
bros de unga familia, de los cuales 27 te-
nian lesiones tipicas.™

Lindau considerdé que los tumores vas
culares teniam su origen en una anor-
malidad que ocurria en el tercer mes
de la vida fetal en la placa vascular me-
senquimatosa que cubre ¢l IV ventriculo
y que se desarrolla simultineamente con
la vascularizacion de la retina. Consi-
dera que en cste estadio se separa de
la linea media una parte de dicha placa
vascular y se dispone dentro de los he-
misferios cerebrales en desarrollo lo que
puede ser causa de la frecuente locali:
zacion de las lesiones en la porcién su-
perior y posterolateral del cerebelo.”

No explica esta teoria la tenden-
cia neoplastica de estos tejidos displas-
ticos, a menos que afadamos el con-
cepto de que los restos embrionarios
conservan una tendencia necoplastica o
al menos, mantengan una capacidad para
proliferar, bajo ciertas circunstancias en
el seno del tejido adulto. Podemos con.
siderarla asi una malformacién en la
vida fetal en la que establece una abe-
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rracion que determinara la aparicién
tardia de los tumores.”®

El hecho de que el hipernefroma sea
explicado como un mal desarrollo en el
cual las células mesodérmicas con una
potencialidad de crecimiento para pro-
ducir el tejido tumoral sean desplazadas
hacia dentro del rifién en el periodo fe-
tal, refuerza la vieja idea del resto
adrenal.

Esto hace pensar que los hipernefro-
mas# aislados sean una forma frustre de
la enfermedad de Lindau. Las lesiones
poliguisticas de] rifién y pancreas tam-
hién son explicadas por mecanismos si-
milares. ™

Cuadro Clinico:

Se caracteriza por:

1. Angiomatosiz del sistema nervioso
central: cerebre, cerebelo, médula.

2. Angiomatosis retiniana.

3. Tumores viscerales: (rifiones, higado,
hazo, suprarrenal, ovario, pincreas).

4. Malformaciones congénitas diversas,
no poco frecuentes.

l. Angiomatosiz del Sistema Nervioso
Central:

Leos sintomas dependientes de la an-
siomatosis del SNC podemos dividir-
los en:

A. Sintomas comunes a toda lesion ex-
pansiva del SNC,
Cefalea
Vomitos
Vértigo
Estasis papilar
Convulsiones.

B. Sintomas de localizacién neurolégica:
Epilepsia Jacksoniana: (zona Rolan-
dica}.

R. C. P.
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Sintomas de tumor medular o sirin-

gomielia: (médula).

Ataxia u otros sintomas cerchelosos:
Cerebelo (lesién mas frecuente).

Cushing describié dos signos de la
angiomatosis encefilica:

A. Ruido peculiar de la auscullacién
del craneo.

B. Aumento de la vascularizacion extra-
craneal o hipertrofia de una o ambas
cardtidas.

El angioma encefalico se asocia con
frecuencia a angiomas cutineos ¢n el
area del trigémino o de uma de sus
ranas.

La evolucion del cuadro encefalico es
en ocasiones fluctuante debido a las va-
riaciones del contemido del hemangioma
guistico. Se confunde con neoplasias del
lobulo parietal porque existen trastor-
nos parestésicos localizados.™

En ocasiones sze ha explorado el o
bule parietal erréneamente.

Este hecho se interpreta comeo que la
lesién, primariamente cerebelosa, ha in.
vadido el drea talamica.

2. Angiomatosis retiniana:

Puecden estar afectados ambos ojos.
Hay tortucsidad de las venas acompaiia-
das de arterias anchas con alteraciones
en ¢l calibre. Estos vasos llegan a nodu-
los redondeados situados en la periferia
de la retina. En ocasione:, no se ven
estoz nédulos,

Esas masas se crec que sean heman-
sioblastomas. Pueden encontrarse ade-
mas hemorragias, exudados, desprendi-
mientos de retina y glaucoma.™

3. Tumores viscerales:

Y se¢ han sefalado las localizaciones
v caracteres de Jas mismas. Pueden ser
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quistes, v mis raramente angiomas, ade-
nemas e hipernefromas.

Los tumores viscerales abdominales
generalmente no dan sintomas,

Los nevos cutineos son raros”""

4. Malformaciones:

Al igual que en las otras facomatosis,
s¢ han descrito numerosas malformacio-
nes asociadas.

Anatomia Patelogica:

En la retina se encuentran vasos te-
langiectasicos y tractus blanquecinos,
tamores pediculades sobre la papila,
constituidos por neurofibrillas v células
embrionarias.

Histolégicamente:  angiorreticuloma
de la retina, proliferaciones gliales ¥
quistes. Este cuadro anatomopatelégico
no es completamente especifico de esta
afeccion, pues puede verse en las res
tantes facomatosis.™

Anatomopatolégicamente, hay distin.
tos tipos de hemangiomas en el cere-
belo:

Capilares,
Celulares.
Cavernosos,

Cualquiera de ¢llos se acompaia de
estroma reticular y células de contenido
graso originadas del endotelio.

Los hemangioblastomas raramente son
supratentoriaies. Los hemangioblasto-
mas de la médula generalmente con ca-
vidad siringomiélica.™

En los casos de enfermedad de Lindau
en que ha sido posible examinar la mé.
dula. =e ha encontrado siempre tumor
medular.

Se ha encontrado feocromocitoma aso-
ciade a enfermedad de Lindaun.'™

Es importante el conocimiento de esta
asociacién porgue se ha descrito un caso
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que presenté angioma retinal del cual
fue operado y presenté mas tarde una
hematuria inexplicada, diagnosticando.
sele un hipernefroma.

Dingndstico:

Si no ze encuentra angioma de la re-
tina, o historia familiar evidente, o=
muy dificil hacer el diagnadstico positivo
de la enfermedad.

El diagnéstico se basa en el cuadro
clinico, en las lesiones del fondo de ojo
v ¢n la historia familiar del paciente,
pero hay que advertir que raramente
coinciden todos y mas frecuentemente
presentan sintomas aislados.

En ¢l L.CR. s¢ encuentra aumento
de las proteinas,

En la angiografia se observa el sistema
vascular dilatado.

Se ha observado policitemia asociada
a algunos casos de esta afeeciém.'™

Pueden encontrarse sintomas de hi-
pertensién paroxistica dependientes de
un feocromocitoma concomitante,

Pronastico:

Depende de la presencia de tumores
vaseulares y viscerales, de su . lecaliza-
cign v malignidad de los mismos,

Tratamienio:

Se han citado casos de tumores cerd:
belosos que han sido operados exitosa-
mente.* Jgualmente, se han citado tu-
mores espinales igualmente tratados con
buenos resultados.

Sin embargo, la gran vascularizacién
de estas lesiones hace cualquier opera-
cion dificil.

Los hemangioblastomas centrales se
pueden heneficiar con el electrocauterio.
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5. ATAXIA-TELANGIECTASIA ( Enfermedad
de Louis-Bar),

Hlistoria:

Esta afeceion fue descrita por pri-
mera vez por Louis Bar, en 1941, guien
!e llamé ataxia cerchelosa lentaments
progresiva con telangicctasias deulocu-
Linecas simélricas.

En 1957, Well: ¥ Shy publicaron otro
nuevo caso y al afo siguiente Center-
wall ¥ Miller'® publican otros 2 casos
y recopilan casos asimilables al sindro-
me, logrando reunir 20 casos.

Desde eza fecha se han ido deseri-
hiendo nuevos casos y ya en 1955 se
clevaba a 55 el mimero de enfermos con
ecsta afeceion,'™

Boder y Scdgewick han sugerido que
deben incluirse demtro de las llamadas
facomatosis por su asociacion de lesio-
nes neurolégicas y anomalias éeulocu-
taneas'™® hicieron un recuento amplio
de esta afeccion.

Siguiendo este criterio, Texeira, de la
escucla brasilenia le llama “la quinta fa-

LE BN T

comatosis™,

Finalmente, en el XVIII Congreso de
Pediatras de la Lengua Francesa, reali-
zado en Ginebra en 1961, se ha plan-
teado su inclusién como forma atipica
de las facomatosis.'™®

Concepto:

Afeccion de cardcter familiar caracte-
rizada por una ataxia cerebelosa pro-
aresiva, telangiectasias denlocutineas si-
métricas y frecuentes infecciones respi-
ratorias. '™

Son varias las denominaciones que se
han dado a este cuadro. Sc ha llamado
Sindrome de Louis Bar, telangiectasia
céfalo-denlo-cutinea, ataxia-telangiecta-
sia v enfermedad de Boder-Sedgewick.'™

R. C. R,
Aooaro 31, 1965



Es evidente su caracter familiar, ha-
hiéndoze hallado en varios micmbros de
una misma familia, aunque hay cierto
mimero de cazos que ze han presentado
en ausencia de antecedentes familiares.

Predomina en el sexo femenino.

Segin Still, es probable que la enfer-
medad tenga un simple caricter here-
ditario recesivo.

Boder v Sedgewich estudian la posi-
hilidad de que exista un trastorno me-
tabilico de los metales pesados como
ocurre en la enfermedad de Wilson.

Cuadre Clinico:

Ataxia cerehelosa.

Telangiectasias,

Trastornos de la palabra.

Retraso pondoestatural.

Ligero retraso mental,

6. Lesiones cutdncas.

Otros sintomas neurolégicos v gene-
rales,

8. Infecciones pulmonares a repeticion.

S

-

1. Ataxia:

Es de earicter progresive y sucle ini-
ciarse precozmente en la infancia, a ve-
ces comhinada con atetosis. Este tras.
torno puede hacerse evidente entre 1 ¥
medio v 3 afios de edad, manifestindose
primero en extremidades inferiores, =
decir, en la marcha, y mas tarde en las
Superiores.

Las dificultades en la marcha se ha.
cen mayor gradualmente y ya a los
10 6 12 afios la marcha se hace impo-
sihle.

2. Telangiectasia:

Se localiza de preferencia en la con.
juntiva ocular, donde se distribuye si-
métricamente. Se ven en la cara, donde
adoptan la forma de alas de mariposa,

" « P.
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en los pabellones auriculares y zonas de
piel expuestas al sol. Se hacen evidentes
después de los 2 aios de edad.

3. Trastornos de la palabro:

Se observa disartria v voz escandida
tipica.

4. Retraso pondoestatural:

Es de grado variable.

5. Retraso mental discrefo:

La disartria, los trastornes neurolégi-
cos y otras alteraciones diversas, hacen
que ¢l nifio tenga poca expresividad e
impresiones de primera intencién come
si tuviera un retraso mental que real
mente no posce, al menos en el grado
que aparenta. Pero, ya que la enferme-
dad y el deterioro son progresivos, el
retraso mental se va haciendo mas evi
dente con el tiempo.

6. Alteraciones cutdneas:

Manchas café con leche, muchas veces
en la cara,™ telangiectasias, cambio del
color del pelo, que se hace grisiceo.

7. (Mros sintomas:

A veces el Romberg es positive. La
sensibilidad es normal. Puede haber hi-
porreflexia dsteotendinosa.

Smith v Cogan'®® deseribieron un caso
de nistagmus vertical sin nistagmus opto-
quinélico.

Reye'® en un caso descrito, sefala
como sintoma acompaifiante una fuerte
tendencia a las hemorragias.

8. Infecciones pulmonares a repeticidn:

En la mayoeria de los casos descritos,
eon muy frecuentes. Se manifiestan
como sinusitis, hronquitis, infiltraciones
pulmorares y bronguiectasias.
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Estos procesos van a la cromieidad.
siendo frecuentes las bronguiectasias se-
cundarias. Sin embargo, hay casos des-
critos donde estos sintomas faltan.

Anatomia Patolégica:

Se¢ supuso que las lesiones cerebelozas
serian la consccuencia de alteraciones
vasculares telangiectisicas en el cerebe-
lo, pero los estudios histologicos de al-
sunos casos autopsiados,’ han demos-
trade que ¢l hecho anidtomopatolégico
tipico €5 una degeneracidn erdnica y di-
[usa de la cortical cerebelosa, que afecta
laz células de Purkinje, siendo ésta la
cauea de la atrofia cerebelosa que revela
a wveces el neumoencefalograma. Esta
misma atrofia no ha sido posible de-
mostraria en meédula ni en el sistema
extrapiramidal.

Los hallazgos necrépsicos en el apa-
rato respiratorio no han sido conclu-
yentes acerca de una causa vascular que
explicara las infecciones frecuentes y
#20lo se ha enconmtrado fibrosis, infiltra-
ciones neumdnicas y bronguiectasias,
siendo este un punto pendiente de acla-
racion.'"”

Hobinson describe un c¢aso acompa.
iiado de craneocestenosis,'™

Dingnostico:

Es facil*® en la mayoria de los casos.
por la elinica, el cardacter familiar y la
ausencia de anamnesiz de procesos ad-
quiridos como meningitis o encefalitis.
La Nave del diagndstico es la telangiee-
tasia, v en todos los casos, excepto el
descrito por Louis Bar, aparece después
que la ataxia, lo que dificulta ¢l diag-
néstico, ya que suele aparecer con aios
de diferencia en ocasiones. En muchos
casos solo se puede sospechar pensando
en la enfermedad y examinando los ca-
s0s de ataxia cuidadosamente.*
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El neumoencefalograma puede pro-
porcionar evidencia de atrofia cerebe-
losa.

El electroencefalograma ofrece solo
signos de disritmia cortical difusa sin
caracter patognomdonico,

El liquido céfalorraguidee es normal.

El estudio electromiografico, la biop-
sia de misculo, los valores de creatina
y creatinina permiten excluir una atro-
fia o degensracion muscular.

El diagnéstico diferencial se hace eon
lus otras angiomatosis, en especial con
el Rendu-Osler. NWo obstante, este sin-
drome es bastante tipico para hacer el
diagndstico positivo.

La afeccién mas parecida es la ataxia
hereditaria de Holmes.*?*

Considerandola una facomatosis ati-
pica, perteneceria al grupo de las an-
giomatosis o displasias del mesodermo
vascular, donde ya describimos el Stur-
ge-Weber v €l Von Hippel-Lindau, de
las cuales es facil de diferenciar.

Pronostico:

El caricter progresivo de la enferme-
dad le confiere un prondstico sombrio
a largo plazo.

El prondstice esta en intima relacién
con la extension de la lesion, la rapidez
de evolucién y la presencia de infee-
ciones respiratorias a repeticién, y en
relacion a éstas, su reiteracidnm y gra-
vedad, '™

Tratamiento:

Por los pocos casos descritos hasta el
presente, no se ha descrito ain un tra-
tamiento que pueda mejorar o detener
el curse de la enfermedad.

R. . P.
Aaosra 31, 1965



Il. MATERIAL CLINICO Y METODOS

De la revision realizada de los casos
inscriptos en ¢l Hospital Infantil Pro-
vineial de la Habana *William Soler™.
desde 1960 hasta 1964 inclusive, y entre
81,467 historias clinicas, se extraen 14
facomatosis, de las cuales 6 correspon-
den a Enfermedad de Sturge-Weber, no
habiéndose diagnosticade ningin caso
de Enfermedades de Von Hippel-Lindau
ni de Ataxia-Telangiectasia.

La primera parte de este trabajo se
ocupé de la revision general de estas
entidades vy del cstudio de 8 casos de
displasias neuroectodérmicas. En esta
segunda parte, nos ocupamos de las an.
giomatosis y describimos nuestros 6 ca-
sos, comparando nuestros hallazgos con
lo revisado en la literatura mundial.

Hallazgos Patologicos:
Cuadros Nos. 4 y 5.

CUADRQ No. 4
Angiomatosis encéfalo-trigemingl (Enf. de Sturge-Weber)
Sintomas clinicos

Caro Sexo | Raza Edad Lesinnes Cutaneas Sintomas Neuroligicos
No. 1 M Bl, | 2 sfios | Mancha rojo vino en he- | Convalsiones  lénicoclonicas
H. C.: 39352 micara derecha que cubre | en hemicoerpe izquierdo. Ini-
parietal frente, mejilla, | cio a los 10 meses de edad.
nariz, encia y béveda pa- | No déficit mental,
latina de ese lado.
No, 2 M M 5 afios | Mancha roje vino frente- | Convulsienes tdénicoclénicas,
H. C.: 32520 parietal derecha. inicialmente de hemicuerpo
jzquierdo ¥ mis larde genera-
lizadas. No sze conoce edad
de inicio. Hemiparesia iz-
quierda de tipo flacida, Rom-
berg positive. Retraso men-
tal moderado.

No. 3 M Bl, |6 meses | Mancha rojo vine de he- | Convulsiones ténicoclémicas

H. C.: 17533 micara izqguierda en frente | localizadas a hemicoerpo de-
y parte de la mariz. recho. Inicio a los 6 meses.
Desarrollo sicometor normal.
No. 4 M Bl | 4 afcs | Mancha rosade oscura de | Convulsiones tdnicoclénicas
H. C.- 82159 hemicara derecha a nivel | generalizadas. Inicio: a los
de frente, mejilla ¥ nariz. | 4 afios. Hemiparesia facial
Mancha café con leche en | derecha. Retraso mental dis-
regidén esternal. creto, Trastorno a la articu-

lacién de la palabra.

HS5 M Bl. | 3 afes | Mancha rojo vino de he- | Convuolsiones lénicoclénicas
micara izquierda, s nivel | desde los 6 meses de edad,
de frente, cara ¥ labio su- | generalizadas. Retraso mental
perior. disereto.

No, 6 F M 1 afie |Mancha rojo wine de he. | Convulsiones témicoclénicas

H. C.: 22069 micara izquierda, a nivel | generalizadas desde los seis

lado.

de regién fronmtal pirpado | meses de edad.
superior, nariz, labio su-
perior ¥ paladar de dicho

R. . P. i
Auu!l:rb 31, 1965
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COMENTARIOS

En la revisién de las angiomatosis po-
demos decir lo mismo que ya expresa
mos en la primera parte de este trabajo,
es decir que, al ser este estudio retros.
pective adolece de todas las faltas de
un trabajo no planificado, pero a pesar
de ello muestra ohservaciones de interés
que en su mayoria coinciden con las
descripeiones clasicas.

En las Angiomatosis, donde se revi-
saron 6 casos de Angiomatosis Encéfalo-
Trigeminal o Enfermedad de Swrge-
Webher encontramos que:

1. De los 6 casos estudiados la mancha
rojo vino v las convalsiones, sc en-
contraron en todos los casos,

Fig. 1. Caso Neo. 1. Sturge-Weber, Nifia esiu-

diada primeramente a los 2 afios de edad.

Fotografia actual, a los & afos de edad. Nétese

el angioma extenso de hemicara derecha. Este

caso tenia inclusive toma de encia y bdveda
palarinm,

rR. C. P,
Acosra 31, 1965

Fig. 2. Caso No. 5. Sturge-Weber. Nifio de 3

afios de edod. En este caso el angioma es

mucho menos extenso cubriendo regién frontal
v parte de ln noriz del lado izquierds,

2. El angioma, en la totalidad de los
casos ocupaba la region frontal, va-
riando en cuanto a su extensién por
otras partes de la cara. En todes
los casos fue unilateral (figs. 1y 2).

3. No e encontrd especificidad en re.
lacién al tipo de convulsién. El ini-
cio de las mismas fue en 4 de los
casos, antes del afo de edad.

4. El déficit mental séle estuvo pre-
sente en 3 de los 6 casos.

5. Sdle un caso presentaba hemipare-
sia contralateral al angioma, mien-
tras que en otras revisiones se des-
cribe comoe mdas frecuente.

6. Un caso sélo presents alteraciones
del fondo de ojo. La hiperemia
conjuntiva, considerada como sin-
toma secundaria, la hallamos pre-
sente en 5 de los 6 casos revisados.

7. El electroencefalograma fue anor-
mal en 3 de los 5 casos en que se
realizé (figs. 3 v 4).

8. El neumoencefalograma sélo se rea-
lizé en 2 casos y en ambos se en-
contré atrofia cortical homolateral
al angioma.
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Fig. 3. Caso No. 2. Smrﬁ-ﬁ"ebm Electroencefalograma anormal, asimé
i

trico, Ndtese In notable diferencia del voltaje, gue es muche menor del
Indo derecho, sitio de la lesién angiomatosa.

Las calcificaciones no estuvieron fios mayores de 5 anos, las calcifi-
presentes en ningin caso menor de caciones se encontraron (figs. 5,
5 anos de edad. En los 2 casos en 6y 7).

que se realizé RX de crineo en ni- 10. No se hallé alteraciones dseas.

Fig. 4. Case No. 1. Sturge-Weber. Electroencefalograma normal. Tomade
a los 2 afos de edad.

El.:nEr.n PE-‘I. 1965



Fig. 5. Case No. 2. Sturge-Weber. Crdneo,
(bsérvese las calcificaciones tipicas de esta
afeccion, En este caso se extienden desde el
drea froncal hasta b eccipital. Edad: 5 anos,

11. No se encontré ninguna malforma-
cién asociada.

12. A ninguno de estos casos se realizé
estudio cromosémico. Actualments

Fig. 6. Caso No. 2. El mismo caso anterior

en vista frontal, para demostrar lo wnilaterali-

dad de laz lesiones ¥ la atrofia del hemicraneo
del lado afectado,

R. C. P.
Aoosra 31. 1965

Fig. 7. Caso No. 1. Sturge-Weber. Crines, Mos-

trando extensas calcificaciones que se extienden

en regiones frontel, parietal y occipital. Ei

eximen radiclogico de este mismo caso, a los

2 afes de edad no mosiraba calcificaciones,

presentandolas en este examen realizade o los
f sifios.

catudi
pero los hallazgos obtenidos en es-
tos v olros casos futuros que estu-
diaremos, seran objeto de otro tra-
hajeo.

mos agenéticamente 2 easos,

13. El tratamiento de todos eslos casos
ha sido sintomatico. Ninguno de
c¢llos se considera tributario de tra-
tamiente gquirirgico.

CONCLUSIONES
1. Se concluye la revision de las faco-
matosiz, estudiando las angiomatosiz
v haciendo un andilisis de 6 casos de
Enfermedad de Sturge-Weber.

2. No han sido estudiados en este cen-
tro casos de Hippel-Lindau ni de
Ataxia-Telangiectasia.

3. Se incluye en la revision, pese a no
ser aceptada por todos como facoma-
tosis, la enfermedad de Louis Bar o
Ataxia Telangiectasia. siguiendo el
criterio propuesto cn el XVIII Con-
greso de Pediatraz de la Lengua
Francesa, realizado en Ginebra, en
1961, que las considera una forma
atipica de las facomatosis.
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Se resalta la coincidencia entre lo
estudiado en nuestra revision biblio-
grafica y loz hallazgos de nuestra
casuistica.

IPeae a lo anterior, es de seialar que
los signos neurolégicos de tipo con.
tralateral al angioma, descritoa como
muy frecuentes en ¢l Sturge-Weber
fueron en nuestros CAs0s, raros, des-
eribiéndose un solo eazo con hemi-
plejia.

Fue notable ¢l porcentaje de casos
con hiperemia runjuntivn]. ¥ la au-
senecia de lesiones dacas y viacerales,
en los casos de Sturge-Weher.
Hacemos hincapié en la necesidad de
estudiar todos loz caszos que prezsen-

0.

ten angioma, en especial de la cara,
con €l fin de despistar nuevos casos
de la enfermedad, asi como buscar
en casos con sintomas cerebelosos le-
siones tipicas de angiomatosiz re-
tinal.

Se llama la atencion sobre la exis-
tencia y posibilidades diagndsticas
de la ataxia-telangiectasia.

Se insiste de nueve en resaltar el
caricter familiar de estas afecciones
v la importancia de su estudio desde
este punto de vista, el cual nozotros
va hemos emprendido, dejando para
un trabajo future las conclusiones
al respecto.
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