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Esclerosis tuberosa (ET) en la infancia. Su
posible confusion con la poliquistosis renal tipo
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RESUMEN

Se presenta un nifio de 13 meses, ingresado en otro centro hospitalario por
hipotonia de miembros inferiores, crisis espasmadicas y retraso psicomotor, en el
que se encuentran masas abdominales bilaterales, que corresponden a dos rifio-
nes grandes de aspecto quistico difuso. En la historia familiar lo unico destacable
era la existencia en el padre de adenomas sebaceos en cara y tronco. Las funcio-
nes renal y hepatica son normales y la urografia i.v. con tomografias, la arteriogra-
fia renal y la ecosonografia abdominal son compatibles con unos rifiones de tipo
poliquistico, descartandose la existencia de hamartomas. El estudio histolégico
hepatico es normal y el renal muestra una arquitectura conservada con algun quis-
te tubular de epitelio plano monoestratificado. El TAC cerebral muestra calcifica-
ciones periventriculares diagnésticas de esclerosis tuberosa. Se comenta la posi-
ble confusion de esta ultima con la poliquistosis renal de tipo aduito en la infancia
y se hace hincapié en la busqueda del diagnéstico de esclerosis tuberosa en nifios
con riflones de aspecto quistico difuso, en especial si tienen una funcién hepatica
normal y no tienen historia familiar de poliquistosis renal.
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SUMMARY

We report the case of a 13 months old boy who was admitted to the hospital
because of hypotonia of the lower limbs, spasmodic crisis and psychomotor retar-
dation. The abdominal examination revealed bilateral abdominal masses wich co-
rresponded to large cystic kidneys. The only positive finding in the family history
was de presence of sebaceous adenomas of the face and trunk of the father, Hepa-
tic and renal function were normal. The IVP, tomographic views, abdominal echo-
gram and renal arteriogram wel consistent with policystic kidneys. We ruled out
hamartomas. The histology of the liver was normal and the renal histology showed
some tubular cysts. The CAT scan of the brain revealed periventricular calcifica-
tions diagnostic of Tuberous sclerosis. We point out the possible confusion bet-
ween tuberous sclerosis and aduit polycystic disease in childhood and emphasize
the need for searching the diagnosis of Tuberous sclerosis in children with kid-
neys of diffuse cystic appearance, specially if the liver function is normal and there
is no family history of polycystic kidneys.
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INTRODUCCION

La esclerosis tuberosa (ET) se considera una enferme-
dad rara, de herencia autosémica dominante y atribuible
a un gen con efectos pleiotropicos y de penetrancia in-
completa. ‘

El cuadro clinico, descrito iniciaimente por BOURNEV!-
LLE ', se define por la triada: epilepsia, retraso mental y
adenomas sebaceos.

Desde Ia revision de LAGOS 2 se aceptan formas frus-
tradas o incompletas, en las que no aparecen todos los
sintomas de la triada clasica y estan presentes o no las
manifestaciones de la afectacion visceral de la enferme-
dad.

Cuando el diagnodstico se hace en la infancia, la mani-
festacion clinica suele ser incompleta.

La participacién renal de la enfermedad se conoce
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desde la primera descripcién, siendo su frecuencia varia-
ble 3. Generalmente se trata del desarrollo de multiples
tumores bilaterales de origen hamartomatoso (angiomio-
lipomas), cuya expresividad clinica es en forma de ma-
sas palpables, ‘episodios de dolor abdominal, hematuria
_macroscépica o insuficiencia renal progresiva *'°. Se ha
descrito la asociacion de angiomiolipomas y rifiones poli-
quisticos de tipo adulto ''*'% e incluso la presencia exclu-
siva de esta Gltima entidad 58, prestandose a confusién
y simulando una enfermedad renal poliquistica (ERP) de
tipo adulto 17
En la infancia la presencia de quistes renales puede
ser el sintoma inicial '® y en ocasiones Unico de la ET,
siendo en estos casos imposible la distincién clinica con
las variantes de la enfermedad renal poliquistica, evo-

‘cando en ocasiones el diagnéstico de ERP de tipo adul-

to '"'9 e’incluso de tipo infantil 2°, con sus consiguientes

implicaciones prondsticas.

El objetivo de este trabajo es presentar un nifio con
una afectacién renal difusa de tipo quistico que se pres-
taba a confusién con una poliquistosis renal de tipo adul-
to y que diagnosticamos de ET.

PRESENTACION DEL CASO

J. M. Ch. (H. C. 77.108). Nifio de 13 meses que ingresa en
nuestro Servicio en enero de 1981, procedente de otro hospital,
donde habia ingresado por episodios de hipotonia de miembros
inferiores, crisis de-espasmos dolorosos abdominales y retraso
psicomotor. Durante dicho ingreso se objetivd renomegalia bila-
teral con funcidén renal normal y anemia.

Antecedentes personales

Embarazo y parie normales. Peso al nacer: 3,300 kg. Diag-
nosticado y tratado de raquitismo a los 4 meses. Herniorrafia
izquierda. Hernia inguinal derecha.

Antecedentes familiares

Padre con adenomas sebaceos en cara y tronco. Madre y dos |

hermanos sanos. Tio paterno con litiasis renal. A ambos padres
y a los dos hermanos se les realizd andlisis elemental de orina,
Rx. simple de abdomen y ecografia abdominal sin hallazgos pa-
tologicos. Hasta la actualidad no hemos podido realizar TAC
craneal a ninguno de elios.

. Exploracién fisica

Eutréfico. Peso: 10 kg. (P: 25-50). Talla: 85 cm. (por encima

- de P 97). Perimetro cetdlico: 49 cm. (P 90). Ligera palidez cuta-

nea-mucosa. Cabello claro y lacio. Frente olimpica. No otros sig-

nos raquiticos. Hipertelorismo, ligero epicanto e implantacién
auricular baja.

Auscuitacién cardiopulmonar normal. TA: 100/50 mmHg. Ab-
domen globuloso, masas palpables de aspecto lobulado en am-
bos hemiabdémenes. No hepatoesplenomegalia. Exploracion
neurolégica: hiperactivo e inquieto, no fija atencion. Retraso psi-
comotor. Responde a estimulos audiovisuales. Hipotonia de
miembros inferiores. ROT hiperactivos. Reflejos de tronco nor-
males. No meningeos.

Exploracién analitica

Sangre: Anemia microcitica discreta (Hb.: 9,7 g/dl., Hct.*:
34 %), ferropénica (Fe: 16 gammas/dl.). Leucocitos: 8.000/m3,
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con féormula normal. VS: 15/35. lones y IEAB normales. BUN: 16.

" Creatinina: 0,3 (mg/dl.). Ca: 10,5, P: 5,4. Glucemia: 59 (mg/dl.).
_Fosfatasa alcalina: 68 Ul/l. Orina elemental normal con una con-

centracion urinaria maxima tras hidropenia de 1.032 mQOs/kg.
Urocultivo negativo. Proteinas totales: 6,9 g/dl. con un espectro
normal. C;, Ca Capa € Ig: normales.

Funcionalismo hepatico normal: GOT: 19, GPT: 11 (U/l.). Co-
lemia total: 0,28 mg/d!. Actividad protrombina 100 %. Retenci6n
BSP: normal.

Antigenos y anticuerpos del virus de la hepatitis B por RIA:
negativos. Anticuerpos frente a citomegalovirus por fijacion de
complemento: negativos.

Aminoacidos en sangre y orina: normales. Cariotipo: 46 YY.

RX. de térax: normal. Edad 6sea por Rx. mufieca izquierda: 6
meses (segun las tablas de Greulich y Pyle). Rx. PA y L de
craneo: verticalizacién de fosa craneal anterior. Urografia i.v.
con tomografias: rifiones aumentados de tamafo con buena
concentracidn y eliminacion del contraste y persistencia del mis-
mo en controles tardios. Grupos caliciales estirados. Sistemas
pieloureterales y vejiga: normales (Fig. 1). Cistouretrografia mic-
cional: normal.

Arteriografia renal: Arterias renales principales normales, va-
sos de mediano calibre, arqueados dellmltando espacios avas-
culares (Fig. 2).

Ecografia abdominal poniendo de manifiesto un aumento del
tamario de ambos rifiones, con multiples imagenes sonolucen-
tes redondeadas en su interior, de distinto tamario. El parénqui-
ma hepético no muestra alteraciones (Fig. 3).

Informe ORL: normal, no pudiéndose valorar audicién.

informe oftalmologia: medios de refraccion, transparentes y
fondo de ojo: normales.

Se realiza biopsia renal mediante lumbotomia, tomandose cu-
fia renal subcapsular de zona macroscépicamente normal, entre
quistes voluminosos, observandose histolégicamente un parén-
quima renal normal, con la excepcion de algun tibulo distal dila-
tado y con epitelio conservado, sin observarse estructuras ha-
martomatosas. Durante el acto quirdrgico se tomé cuha hepéti- :
ca que no mostr6 cambios histolégicos.

Informe neurolégico: Retraso psicomotor; hipotonia de miem-
bros inferiores con signos de liberacién piramidal. EEG normal,
sin signos de focalidad. TAC: dreas de calcificacion periventricu-
lares que sugieren la presencia de facomas (Fig. 4) y signos de
moderada atrofia cortical difusa. '

Fig. 1.—Urografia i.v. en la que se observa un aumento de am-

bas siluetas renales, con persistencia del medio de contraste en

controles tardios. Sistemas pielocaliciales comprimidos y distor-
sionados. Uréteres y vejiga normales.



Fig.2 —Aortograf/a que muestra arterias renales principales de
calibre normal. Arterias de mediano y pequerio calibre desplaza-
das delimitando espacios regulares avasculares.

Flg 3.—Ecografia abdominal. Renomegalia con imdgenes so-
nolucentes multiples, redondeadas y de distinto tamaro. Higado
de estructura normal.

Durante su ingreso presenté episodios espasmédicos contro-
lados con anticonvulsivantes, observandese asimismo HTA que
precis¢ tratamiento médico de forma transitoria. La funcién renal
ha permanecido normal, siguiendo control ambulatorio en nues-
tra Seccion.

DISCUSION

En este caso, la existencia de adenomas sebaceos en
el padre, junto con la presencia en el paciente de retraso
psicomotor, espasmos infantiles y calcificaciones peri-
ventriculares (facomas) en el TAC, nos permiten hacer el

diagnostico de ET. Como patologia asociada existia una

ESCLEROSIS TURBEROSA (ET) EN LA INFANCIA

afectacién renal difusa de tipo quistico, que se prestaba a
confusion con una ERP de tipo aduito.

El diagndstico de ET es sencillo, en presencia de la
triada clasica: epilepsia, retraso mental y adenomas se-
baceos.

La epilepsia es el sintoma neurolégico mas frecuente,
pero cuando las crisis se inician en el primer afio de edad
suelen tratarse de espasmos infantiles como presentaba
nuestro caso y que para algunos aparecen entre el 69 y
80 % de los casos de ET menores de dos afos ',

Los adenomas sebéceos que han constituido el princi-
pal fundamento diagnéstico de la ET, no son un signo
constante y cuando aparecen suelen hacerlo después de
los 6 afios. Signo cutdneo mas precoz y constante son
las manchas hipocrémicas preferentemente Iocalizada"s.
en tronco, que en nuestro caso no encontramos y que,
junto con los espasmos infantiles, son hoy dia signos pa-
tognomonicos de la ET en la infancia '® aunque Su au-
sencia no excluye el -diagnostico.

Finalmente el retraso mental esta presente en una fre-
cuencia variable y con mayor incidencia cuando existe
ademas epilepsia 2.

Junto a las lesiones cutaneas los datos neurorradiolé-
gicos son de enorme valor para el diagnostico, en espe-
cial las calcificaciones periventriculares (facomas) y zo-
nas de esclerosis de calota presentes en un 40-
70 % 2'%22_ Fitz 2 comprobé que la presencia de estas
lesiones aumentaba con la edad. Estas mismas calcifica-
ciones se comprueban mas neta y precozmente con el
TAC '62425 como hemos podido comprobar en nuestro
caso, desbancando asi a la neumoencefalogratfia hasta
ahora diagnéstica.

Entre la afectacién visceral de la ET, la renal es la mas
frecuente, variando entre un 40 y 80 % 3. En la mayoria
de los casos se trata de la invasién bilateral por tumores
hamartomatosos, que por su estructura se denominan
angiomiolipomas. En la ET, ios angiomiolipomas suelen.
ser bilaterales y multicéntricos y cursan como episodios
de dolor abdominal o hematuria macroscopica y pueden
evolucionar a la insuficiencia renal 3.

En otras ocasiones se han descrito en la ET rifiones
poliquisticos tipo adulto asociados o no a la presencia de
angiomiolipomas '"'®, La asociacién de angiomiolipomas
y rifiones poliquisticos es discutible, pudiéndose observar
en ocasiones evoluciones quisticas de hamartomas.

El diagndstico diferencial entre la ET con afectacién
renal y la poliquistosis renal tipo adulto no es dificil cuan-
do la participacién renal es en forma de angiomiolipo-
mas, en cuyo caso la arteriografia renal ®'%, TAC % y el
estudio histolégico son diagnésticos 3. Sin embargo, en
los casos en que no se pueden confirmar los angiomioli-
pomas, el diagndstico diferencial es mucho mas dificil y
ha dado lugar a confusiones '7, quiza en un nimero in-
ferior al real, debido a Ja mortalidad precoz de la ET 2. EI
patrén hereditario dominante y la clinica pueden ser idén-
ticas y la urografia y arteriografia indistinguibles. STAPLE-
TON 2 y BERNSTEIN 27 encuentran que en la ET la lesién
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Fig. 4.—TAC cerebral. Se observan calcificaciones periventricu-

lares (flechas) con discreta dilatacion del sistema ventricular y
signos de moderada atrofia cortical difusa.

quistica es morfoldégicamente distinta de la que se obser-
va en la poliquistosis renal tipo adulto, estando los quis-
tes limitados por un epitelio hiperplésico en forma de ma-
sas papilares o poliposas que protruyen en el interior del
quiste y que pudieran representar otra manifestacion ha-
martomatosa del complejo ET. Hallazgo que no hemos
podido observar en nuestro caso, quizad por tomar la cu-
fa de una zona macroscopicamente normal.

Poco se sabe de la patogenia de los quistes. Los estu-
dios de microdiseccion de rihones de pacientes con ET
realizados por POTTER 28 muestran que los quistes proce-
den de todas las porciones de la nefrona. HEPLER *° ha-
bia sugerido que hamartomas medulares podian causar
obstruccién tubular y oclusién arteriolar con potencial for-
macién de quistes corticales, pero parece, segun afirma
STAPLETON 26, que los quistes no estan relacionados con
los angiomiolipomas y aparecen ya al nacimiento.

El desarrollo de insuficiencia renal en la 2.* 0 3.* déca-
das de la vida parece en relacion con el reemplazamien-
to y compresion del tejido normal por los quistes, mas
que con la presencia de angiomiolipomas aislados .

Juito a estas lesiones, la presencia de datos cutaneos
0 neurolégicos y sobre todo el hallazgo precoz de calcifi-
caciones periventriculares mediante el TAC permiten el
diagnéstico de ET.

Por consiguiente en la infancia, unos rifones grandes
con aspecto quistico difuso, sin otros signos evidentes de
ET y con indemnidad de la funcién e histologia hepética,
pueden sugerir el diagndstico de poliquistosis renal de
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tipo adulto, hecho que ha ocurrido en algin caso 7'".

Ante situaciones similares y en especial en ausencia
de una historia familiar de poliquistosis renal debe bus-
carse el diagnéstico de ET, a ser posible mediante el
TAC, que puede en ocasiones confirmarla antes de la
aparicion de las lesiones cutaneas y sintomas neuroldgi-
cos. En caso de negatividad del TAC podria discutirse la
indicaciéon de una biopsia renal, buscando las alteracio-
nes «tipicas» de la pared de los quistes.
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