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La rara observacion de la triada sintomética patognomdnica de
la esclerosis tuberosa hace que «en vida» se diagnostique raramente
esta enfermedad, la cual se encuentra con mayor frecuencia en la me-
sa de autopsias. Ello no quiere decir que el diagndstico sea dificil,
antes al contrario, en la mayoria de los casos la aparicidn de la tria-
da vadenomas sebiceos - atagues epilépticos— oligofrenia» permite
Hegar al mismo con gran facilidad. No obstante, es incuestionable
que por la rareza de la afeccidn no suele pensarse en ella y cuando se
presenta suele ser etiquetada con ligereza de «epilepsia» u «oligofre-
nia», bien —como digo— porque no se piense en ella en el momento
de encuadrar nosolégicamente un caso afecto de crisis epileptiformes
o de debilidad mental, o bien, porque los raros casos que suelen verse
no siempre presentan el cuadro completo en el momento de la
observacion.

En la preparacién y seleccion del material de enfermitos para
las clases practicas del I Cursillo de Psiquiatria Infantil y Pedagogia
Terapéutica, celebrado en nuestra Capital el pasado mes de Julio, las
Hermanas del Hogar Materno-Infantil de La Victoria, excelentes ob-
servadoras y colaboradoras, me presentaron unas cueantas nifias cuyo
aprovechamiento en las clases era mediocre: entre ellas existia una
en la gue ademés habian observade frecuentes ataques cpilépticos v
algunos trastornos de conducta, lamindome ellas mismas la atencidon

{1} Apradezco alas Dres. Arroyo Guerrero, Buque Alcazar, Vena Rodriguez y Fernandez Ces, la cola-
boracién que, incondielonalmente, me han prestado on el estudio e este caso, en las facetas de la especizlidad
que a cada uno de elios compete, agradecimiento gue deseo patentizar zqul.
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sobre unos «granitos» que tenia en fa cara. I diagnostico me fo ha-
bian dado, pués, casi hecho; la triada era completa ¥ se trataba por
tanto del primer ceso de esclerosis tuberosa visto por mi. Empecé 4
concederfe interés al no encontrar. en mi revision de cerca yva de las
4 000 historias clinicas, existentes en el Sanatorio de sLos Pradoss
(de los enfermos mentales de nuestra Provincia vistos en ¢) durante
25 afos), mas que un solo caso de esclerosis tuberosa, aparte dol que
ahora refiero, Iiste ¢s ¢l segundo, que, por presemar la triada comple-
ta —y podérsele considerar por ello como campleto, tipico ¥ facilmen.
te diagnosticable v por haber sido objeto de un muy detenido esto-
dio, me ha parecido interesante publicar.

He aqui la historia clinica de la enferma en cuestion:

Historia Clinica niunt. 1188 {de mujeres), correspondiente a la
enferma Francisca C. L. de 12 anos de edad {en ¢l dia de hoy), natural
de Linares, aunque en su infancia residia en Cordoba, desde cuyo
Manicomio la enviaron a este Sanatoric hace cuatvo afios con el diag-
nastico de «Epilepsia en débil mentals (probablemente entonces ¢l
cuadro no se mostraba tan completo como se nos presenta hoy) Aqui
se confirmd el diagnastico y por la escasa frecuencia de sus alagques
{ademas de no funcionar todavia ¢l Establecimienta, en trance, a la
sazon, de construccion incipiente) fud wrasladada al Hogar Maerne.
[nfantil de La Victoria de donde procede a su reingreso ¢l § de Mgos-
to de 1933, a causa de gue sus crisis convulsivas se han hecho muy
frecuentes altimamente.

ANTECEDENTES FAMILIARES.  Debido a la circunstancia
de no tener en Jadn ni un selo pariente (todes viven segan parece en
Cordoba, en domicilio desconocido, v en los cuatro afios que dura va
la estancia de la paciente en los Establecimientos Provinciales jamis
han venide a verla, ni se han interesado por carta ni ningan otro me-
dio por el estado v situacion de la enfermita) es imposible recoger
correctamente datos acerca de tan importante extremo. Ella no obs-
tante, nos dice que su padre murtd en el Hospital a edad algo avanza-
day que la madre vive sana. No sabe que ninguno de los dos ni de sus
abuclos, tios carnales o primos hermanos hava padecido atagues. si
bien es verdad que la pequenia no se ha interesado nunca por esta fa-
ceta del ambiente familiar. Han sido cuatro hermanos (dos hembras
y dos varones), todos viven y de elfos la otra hermana también pade-

ce ataques igunales a los suyos, aungue no adenomas.

ANTECEDENTES PERSONALLS. - Se desconocen datos $0-
bre embarazo y parto, primera infancia y evelucion de palabra v mar-
cha. La propia enferma asegura que —a excepcion de sus ataques—
SiC’lTl}J!"L‘ se ha encontrado m iy sana ¥y no recuerda ]'Nlbi‘.T'SC visto nun-
¢a obligada a guardar cama por nindtin motivo. En el Hogar asistio
a las clases v asegura que aprendio a leer v escribir, si bién los infor-
mes que de alli reeibimos son muy otros, ya que su aprovechamiento
fué muy escaso v, fo que es mds, cada vez, dia a dia, peor, mostrando-
se progresivamente mis torpe para la adquistcidon de nuevos conoci-
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mientos. Miente al decir que sabe leer y escribir, pués aun su nombre,
que s 10 tnico que se atreve a esbozar, lo escribe torpe. lenta ¢ inin-
teligiblemente. Aun no menarquia.

ENFERMEDAD ACTUAL —Desde que estaba «en mantillas»
viene sufriendo tipicos ataques epileptiformes, que daltimamente pre-
sentan las cldsicas caracteristicas de inconsciencia, caida (ocasional-
mente heridas), convulsiones ténico-cidnicas generalizadas, morde-
dura de lengua, miccidn involuntaria, espuma sanguinolenta ¢n boca,
etc. Desconoce la frecuencia con que en un principio se presentaban
las crisis, pero si puede decir que a femporadas las ha tenido muy fre-
cuenttes e intensas y otras —a veces muy largas— han transcurrido sin
sufrir ninguna.

Elia se recuerda de siempre con los «granitos» en la cara, nun-
ca se le han quitado y mas bien han ido en aumento. Esta clase 'de
«granitos» no le molestan, ni pican, ni ha visto que los presentaran
pinguno de sus familiares.

En el Hogar, de donde —como se¢ ha dicho— procede, informan
que, aparte de sus ataques tltimamente frecuentes e intensos, solo le
aprecian el ya comentado retraso en el aprendizaje. Tras cuatro anos
de concienzuda y paciente ensefianza, apenas han conseguido las Her-
manas gue escriba medianamente su nombre y gue fea torpemente
alsunas palabras. Les da la impresion de que su capacidad para el
aprendizaje es cada vez peor. La notan torpe v a veces discola. Acen-

“tuada onicofagia,

Subjetivamente, la enfermita no me reficre ninguna molestia.

Se gencuentra contenta, nada le duele, tiene buen apetito y duerme bien,

EXPLORACION CLINICA.—Impresién de conjunto.—Paquita
esuna chica que atrae rdpidamente; pronto se hace simpédtica y se
«toma enseguida la confianza». Corporalmente bien confermada y
con aspecto de fortaleza y salud, impresiona en un principio agrada-
blemente su aspecto vivaracho, un tanto picaresco y sonriente, inquie-
ta y muy traviesa; se aprecia, no obstante, a poco de conocerla que
tambien sabe mostrarse con harta frecuencia descarada, grosera, des-
preciativa, burlona, insultante y discola, lo que sin embargo sabe ha-
cer con cierta gracia. Su vivacidad engafia, pues a poco de charlar con
ella se aprecia pronto su defecto intelectual. A seguida de su ingreso
se constituyo en cabecilla de un grupo de nifias a las que capitanea en
sus travesuras, originando a veces serios disturbios.

Exploracion somdtica.— Organismo en evolucidén de 1'450 m.
de talla vy 39'600 Kgr. de peso. Atlética, empastada, algo maciza y ro-
busta, pero bien conformada (Fot. 1). Se observan, repartidas por to-
do el cuerpo, placas leucodérmicas o acromias vitiligoides, de espe-
cial distribucién en espalda (IFot. 2), pero tambien presentes en brazos,
muslos e incluso cabeza, de las que crece un pelo albino. Bien nutrida
¥ coloreada; en los albores de la pubertad, apuntan caracteres sexua-
les secundarios normales. Cabeza normal con pelo negro de implan-
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Fo1. 1 : Fol. 2

tacién normal; alguna cicatriz en frente testimonia caidas consecuti-
vas a sus crisis convulsivas. Adenoma sebacco cn la cara con distri-
bucidn <en mariposar, constituido por pequefios nodulos adenomato-
sos del tamafio de una cabeza de alfiler amarillo-rojizos, que se
irradian algo al mentén. Nariz achatada y muy leve aspecto mongo-
loide de cara (Fots. 3y 4). Cuello normal. Torax de conformacion
normal, con mamas cuyo desarrollo se inicia, sin anomalias en pul-
mon. Corazdn de limites normales a la percusion, aunque con desdo-
blamiento de primer tono aortico. Tensiones 10°5 - § al Marconi. Pul-
s0 76 p/m, ritmico, lleno. Abdomen normal; no se palpa higado ni
bazo, no se encuentran anomalias renales por este medio explorato-
rio; se inicia vello pubiano. Raguis normal; en espalda ademés de las
mencionadas placas cutdneas con defectos en la pigmentacion pueden
observarse en la fot. 2 otras hiperpigmentadas menos numerosas.
Extremidadeés fuertes, bien desarroltadas v musculadas; en dedo anu-
lar de la mano izquierda y medio del pi¢ izquierdo se observan peque-
fios tumorcitos subungueales (se han fotogratiado. pero su pequedo
tamafio no resalta lo suficiente en la fotografia para que ésta sea dig-
na de publicarse); pié plano.

Exploracién neurologica.— Pares cranecales.—Salvo leve estra-
bismo convergente (aue dice ser de «nacimiento») v nistagmus horizo-
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tal de muy pequefias sacudidas en las posiciones extremas, no se
aprecia en pares craneales ninguna otra anomalia; bucna motili-
dad ocular y pupilas que reaccionan normalmente. Motiligad en
la que se aprecia un predominio izquierdo: es zurda; tono, trofismo y
fuerza musculares son absolutamente normales; masas musculares
pient desarrolladas. Sensibilidad tactil, térmica, dolorosa y profunda
normales. Reflejos osteo-tendinosos estdn algo apagados pero son
iguales y simétrices; cutdneos bien, con plantar en flexion y abdomi-
nales presentes; los mucosos son normales. Coordinacién normal.
Equilibrio: no Romerc. Marcha algo balanceante (pié plano). Pala-
pra torpe, pero sin significacion especial, probablemente debido a su
retraso intelectual. '

Resumiendo, pues, en lo neuroldgico destacan solamente el ser
zurda, estrabismo convergente y nistagmus,

Exploracién psiguica.—De expresién vivaz y sonriente a poco
de establecer contacto con el explorador, ante el que se comporta co-
rrectamente y con vivos movimientos de expresion. Licida, orientada
v abordable. Escasa concentracion de la atencion que la muestra dis-
persa y distraible; defectuosa memoria de fijacién (no retiene cuatro
cifras). Sin sensacién de enfermedad psiquica ni somatica ya que sub-
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jetivamente se encuentea bien. Sus capacidades de identificacion y |
percepeion son noermales. Afecto fundamental eutimico y COFTeCtag
reacciones afectivag, aunque con cierta tendencia a la explosividag
Normalidad en ¢l curso del pensamiento v de las asociaciones.

Ea lo que se refiere a la inteligencia, las prucbas usuales hap
dado tos siguientes resultados:

Tuietan-Meniy: B ML= 6 afios, 3 meses. C, 1. == 051,

Ravex: 13 puntos. Normal a fa E. M. de 7 anos.

Porreus: B M o= 6 anos, 6 meses. C. L P. = ('54,

Puede decirse pués que su edad mental viene a ser de unos sejs
a siete anos. Se trata. puds, de una oligoirenia en grado de debilidag
mental profunda, concordando los resultados de estos tests con 1y
impresién de sus maestros v cuidadores.

Voluntad normal. Actividad inquicta, traviesa, vivaz, frecuente
mente discola y protestona, guiada por impulsos zumentados ¢n ng
mero gue condicionan una conducta irregular y erética.

No alucinaciones, ideas delirantes ni sintomas psicomotores,

Se ha practicado un Rorschach que arroja los siguientes resul
tados: Con buen srapports, [a nina se comporta durante la prueba de
manera superiicial, atropeliada ¢ irregular. En 29 minutos da 47 res.
puestas con un tiempo de reaccion de 37 segundos. Bl modo de aper-
cepeidn resulto 1 — Dd - Do, con un tipo de vivencia extratensive y
sucesion relajada. Las escasas respuestas G (7) fueron todas de famas
mal vistas, dié ademads 3 Do, lo que junto a un 43/, de [+ es indice
de su debilidad mental. Su escasa inteligencia es ademds reproducti-
va, como lo indican sus 3 EFb y 3 I'bl" contra solo 2 B. Bl indice de
perseveracion no fué muy elevado {40 "/, de T). Se pone en este Rors-
chach en evidencia ¢l déficit intelectval v algunas caracteristicas pro-
pias de la epilepsia, su labil afectividad dirigida hacia ¢l exterior, con
motilidad inquieta, buen rapport afeetivo, ligereza v superficialidad,
superficialidad que se hace tambien ostensible en el corto tiempo de
reaccion y en el bajo porcentaje de formas bien vistas. Hn €] resaltan,
pués, en resumen, su oligofrenia, distraibilidad, epilepsia, eretismo y
sintonia con el ambiente.

EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS. ~En ellas se han
obtenido los siguicntes datos:

Investigaciones de laboratorio.— Anélisis de sangre.—Reaccio-
nes seroldgicas de fues: negativas todas. Recuento serie blanca: 8.100
feucocitos. Formula: normal (Hos. 0, Neutr. 72, Linf. 24, Mon. 4). Ve
tocidad de sedimentacion. 1 de . == 12, Glucemia == 0'99 grs. porh
mil. Azotemia = 040 grs. por mil. .

Analisis de 1. ¢. r. — Obtenido por puncién lumbar con pacien-
te sentada, did una presidn de 30 cm. de agua, con Queckenstedt no
mal, fu¢ de aspecto claro y transparente de vagua de rocas Y presgn
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& 1o siguicnte composicién: célilas = 0°33 por mmc., albliminas
=623 grs. /o globulinas = pegativas todas, cloruros = 7'46 €15, por
mil, Wassermann = negativa hasta con 1 cc., Lange == 0000000600,

Analisis de orina.—Densidad =1 014, Albdmina, glucosa y ace-
(ona = no contiene. Sedimento = no se ven elementos anormales.
(Iuvestigac‘:iones practicadas por el Dr. Furnanpiz Cos).

Exploracion de fondo de ojo. —~Papilas bien delimitadas y norc-
males de color. Vasos nermales, Foado: reflejos sedosos de retina.
vacula grande. (Dr. Vina RobriGuez),

Exploraciones radiolégicas.—Radicscopia de torax.—Normal.

Campos pulmonares limpios, Corazén de tamafio asi como de forma
pormales. Mediastino libre.

Fot. 5

Encefalografia.— Se practica la encefalografia previa inyeccién
de 45 cc. de aire por puncién lumbar con enferma sentada. Como
se puede apreciar en la radiografia (Fot. 5) —y por causa desconocida
y que sorprende ya que es la primera vez que esto nos ocurre— en ella
no se aprecia ¢l contraste aereo, dando la impresién de que el aire in-
yectado no ha llegado a ventriculos mds que en muy pequefia canti-
dad que es observable como dibujande los limites de ventriculos con
fino trazo. Calcificaciones de pequefio volumen en las proximidades
de los ventriculos. {Radiograiia practicada e informe emitido por el
Dr. Arrovo GUERRERD). :
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ploracidn aroligica.—
No presenta nada anormal en
la exploracion elinica ni cistos-
cipica.

En la pielegrafia ascenden-
te bilateral se aprecia una ligera
nefroptosis en ambos lados, es-
tando situadaia pelvis renal dere-
cha alealturadela v, 1y la iz-
quicrda a la de ta Hl v. 1. Ambas
pelvis v calices son de morfolo-
dia pormal. La pelvis det lado
derechio estd  insuficientemente
ltena, por haber aquejado dolor
la itifa en este rifidn cuando so-
lo Hlevaba inyectados 3 cc. del
contraste, Se trata, en resumen,
de una pielografia normal (Fot. 6)
(Exploracién y radiografia prac-
ticadas porel Dr. Atcazar Lugun).

Tras ta exposicion de la
historia repasemos ahora los
mis destacados caracteres de es-
ta afeccion

l.—La esclerosis tubero-
sa, enfermedad de Bousniviiig
o epiloia de Sneriock tiene sy
exacto encuadre nosolégico en el drupo de las malformaciones con-
génitay de caracter tumoral del sistema nervioso. junte a  otras
afecciones, con las que tiene estrecho parentesco, tales como lx
neurnfibromatosis de ReCKLINGHAUsEN, la hemangioblastomatosis de
Fliver-Lixnau. la angiomatosis neurocutanca de STuroh-Wee e ¥
la melanomatosis neurocutdnea. Bl parentesco es especialmente ey
trecho entre la esclerosis tuberosa v la enfermedad de RECKLINGE LSk,
hasta ¢l punto de que pueden encontrarse casos mixtos o con sinto- |
matologia coman a ambos procesos, parenteseo gue también se dedu. |
ce de la presentacian de ambas afecciones en distintos componentes
de ciertas familias. Fste conjunto de malformaciones han recibide
otras denominaciones que pretenden unificar los distintos procesos
mencionadas bajo un coman denominador anatomopatolégico, por
lo que V. Der Hokve las reane con el titulo de «facomatosis» v L. Vay
BoGaskr con el de «displasias blastomatosas neuroectodérmicas con
génitasy. Prbro-Poxns y col. resumen que todas estas afecciones tienen
de comin cl presentar: 1.° diseromias cutédneas maculares, nevos o tu-
mores fibrosos: 2 " maliormaciones nerviosas tumorales, con imbeci
lidad o epilepsia; 3.” tumores benignos o malignos viscerales extraner
viosos; y 4." alteraciones del fondo ocular de tipo tumoral (facomas)..

Fot. 6
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{i.—Consiste la esclerosis tuberosa enunadisplasiablasiomatosa
con asiento primo'rdial en cerebro y otros drganos extranerviosos, en
espeCial piel, rifidn ¥y corazdn. Se presenta por lo comdn en nifos,
exteriorizandose en lo clinico por adenomas sebaceos faciales y ne-
cos, atagues epilépticos ¥ déficit mental. En lo histolégico se encuen-
tran nodulos de esclerosis en distintas porciones cerebrales. Como
BUENO ITuakts asegura, la esclerosis tuberosa es una afeccidén rara.
Aparte del caso publicado por Congjo y Perez Towres, y por el del
mencionado autor, no he conseguido encontrar en la bibliografia es-
paﬁoia ningdn otro caso. Maravon dice haberla visto en nifios asocia-
da = hipotiroidismo y Sacaistan también refiere tener un par de en-
fermos tipicos.

[II. —Referente a la eliologia de la afeccién nada concreto se co-
noce. Bs, sin embargo, incuestionable que en ella juega la herencia
un importante papel, como lo han demostrado los trabajos de UrBack,
],\NSEN'KOENEN. Dogson, Bira y Dickerson quienes han hallado la afec-
cion en dos y tres generaciones de una familia, lo que no obstante no
parece ser frecuente. Mucho mas lo es ¢l hecho de gue se encuentre en
ia herencia una "‘dispersion’' de las, caracteristicas de la enfermedad,
pues que distintos componentes de una familia pueden presentar los
diversos sintomas aislados. Schuster describe, p. ¢j., el caso de un
niio que padecia esta enfermedad, de cuyos antecedentes unos presen-
taban alteraciones dermatolsgicas y otros accesos convulsivos epilep-
tices. Se centran las teorias etiolégicas de la enfermedad en que en la
vida embrionaria del individuo, y por causas alin desconocidas. se pro-
duce una alteracion en la histogénesis cerebral probablemente debida
2 una liberacion anormal de la tendencia proliferante de los elemen-
tos constituti®os del sistema nervioso central (Bariaquel, Gispeet y
CASTANER).

1V.—La patogenia de la esclerosis tuberosa ha sido repetida-
mente discutida. Los trabajos de los distintos auteres, en especial de
Van Bocarrt, Gropus, Lusrsurre, BlzLcaowsry, Avzeeniny Voor, les
han llevado a su separacion en dos concepciones patogénicas gue hoy
se admiten como las mas principzales, De una parte se supone a la es-
clerosis tuberosa como una alteracién de la citogénesis del tejido ner-
vinso, es decir, se trataria de un defecto del desarrollo, lo que en parte
estacia confirmado por encoatrarse anomalias del desarrollo no selo
en cerebro sino también en otros érganos {rifidn y corazdn} y por la fre-
cuente existencia de heterotopias celulares, siendo probablemente los
neuroblastos y espongioblastos los responsables de esta malformacion,
ya que en eilos radicaria el retraso del desarrollo o su proliferacidn
en lugares que no le corresponden. Frente a esta hipdtesis displdstica
surgi6 la que suponia a la esclerosis tuberosa producto de neoforma-
ciones del tejido nervioso, de una espongioblastomatosis asociada a
una hiperplasia de elementos histiocitarios. como ya supusiera BigL-
cHOWsSKY, justificAndose la presencia de neoplasias en Organos extra-
nerviosos con la supesicién deque el proceso neoplastico primitivo
surgiria en los comienzos del desarrollo del embridn.
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LIl estrecho parentesco de esta afeccion con las malformacioneg
antes mencionadas, muy ¢specialmente ¢on la neurofibromatosis ha
hecho pensar si los procesos citados no procederian de alteraciongg

de distinto signo anatomopatolédico radicantes en un mismo Puntg

histolodico, que podia ser muy bivn —como dicen Barraauer, Gisbeier
Cagraxer-- el neurogliocito de Mo (céluta multipolar capaz de difereq.
ciarse en neurocitos, elementos neurdglicos v hasta en células de la vyj.
na de ScHwaNy) gue seria el que daria lugar« la malformacion o a la
neoformacion segun los distintos procesos. De aqui que estos Giltimog
autores vean una posibilidad de coincidencia en las dos teor{as anteg
expuestas—displastica v neopldstica--va que a pesar de su aparente dj.
ferencia es posible que coincidan. .

V.- Anatomopatoligicarmenie lo caracteristico son los escle.
romas de ViRCHow que se aprécian en la corteza encefdlica a manery
de engrosamientos nodulares de mayor cengistencia que ¢l resto y

depresion central, En lo microscépico presentan gran proliferacion de -

la glia, que ofrece un especial crecimiento —llegando a formar verda-
deros tumores~ en las proximidades de los ventricules, siendo cstos
escleromas los Gnicos que, a expensas de la hipertension craneal que
producen, pueden conducir a la muerte. Para Gronus ¥ Vax Der Hloryg
estos tumores presentan las caracteristicas del espongioblastema,

aunque algunos se asemejan mas al neurofibroma. Fn cerebro pucden |

encontrarse escleromas, como los citados, en variado nimero, por lo
comtn alrededor de cinco, aunque Gropus refiere un caso en gue ob.
serve mas de cuarenta. La localizacién cerchelosa s, en cambio,
excepcional.

i lo referente a la anatomia pateidgica de otros, 6rsanos, cua-
tro de ellos tan solo merecen mencionarse: piel, ojo, rifién v corazén,
y esto por orden de su mavor a menor frecuencia en la presentacicn
de maliormaciones. En picl lo caracteristico es el adenoma sebiceo
que ya deseribiera Prixoie como adeldazamiento de la epidermis e hi-
pertrofia de glandulas sebiceas. En ojo, la alteracion principal reside
en reting en forma de fumores planos v gliales llamados por Vax D
Fouve «facomas». Kn rifdn es frecuente el hallazgo de hipernciromas
y angiosarcomas sobre todo, que pueden ser multiples, si bien, por lo
comdn, de pequeno tamano, por lo que es raro que puedan diagnos-
ticarse en vida delenfermo, encontridndose tan solo en la necropsia.
Mas raros atin son los tumores de corazdén, generalmente rabdomio-
mas, de reducido tamafo y asentados por dehajo del endocardio, v
que también raramente pueden ser despistados en vida. Las alteracio
nes neoplisicas de glandulas de scerecion interna son avn mas excep-
cionales v apenas si merccen mencionarse formacioncs tumorales en
suprarrenales v timo.

V1 —Los sintomas de la enfermedad aparecen muy precozmen
te, inicidndose ¢l cuadro clinico en ta mavoria de los casos en la priv
mera infancia. A los tres o cuatio afios surgen los adenomas sebd-
ceos faciales de PrivoLe que se presentan en forma de pequenos nodu
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los del tamafio de la cabezd de un alfiler de color rojo amarillento,

ue se distribuyen per la piel de las porciones laterales de la narig,
adoptando el contornoe de una mariposa. Algunos elementos aislados -

peden observarse también distribuidos por frente y barba. Aparte de
esta anomalia otras alteraciones cutdneas pueden encontrarse; de tal

categoria se describen fibromas cutdneos y subungueales, zonas de

iel como achagrinada, manchas pigmentarias, lipomas, etc., malfor-

maciones cutineas que aproximan a veces, de modo curioso, esta
aleccion a la neurofibromatosis de RECKLINGHAUSEN,

Con respecto a los atagues epilépticos aparecen aun antes que
¢} adenoma sebdceo, a menudo en los primeros meses o ailos dela
vida, a veces antes de que pueda evidenciarse el déficit psiquico. Casi
siempre la epilepsia que se presenta a nuestra observacion es una epi-
lepsia tipica con convulsiones generalizadas tdnico-clonicas, aunque
en ocasiones la localizacion de los escleromas puede dar crisis jack-
sonianas. Puede decirse, pués, que nada diferencia las crisis epilépti-
cas de la epiloia de las de la epilepsia genuina, si no es quizas alguna
particularidad que MacooNaLp, CritcHeky ¥ Earl han creido ver en lo
que se refiere a su frecuencia, pues han observado que los afectos de
esta enfermedad suelen presentar largos periodos sin sufrir accesos
convalsivos, mientras que otras temporadas su frecuencia aumenta,
hasta llegar a producir en alguncs casos estados de mal, estado en el
que muchos fallecen. No es posible establecer relacién entre el grado
de retraso mental y la frecuencia de los ataques, encontrandose enfer-
mos en que ambos fendmenos corren dispares. [in lo que se refiere a
ta debilidad mental, que estos pacientes presentan, es la regla que
abra la marcha junto a los ataques epilépticos en la presentacién de
sintomas de la enfermedad; suele hacerse ostensible hacia los dos o
tres afios, o algo antes, en especial en dificuitades o torpeza de las
primeras palabras; la profundidad del déficit es variable, pudiendo
presentarse el cuadro de la idiocia, aunque parece mas frecuente el dela
imbecilidad, y es tipico el hecho de que este retraso no tienda a me-
jorar sino a ir lentamente en aumento. Lo que si es excepcional es la
coincidencia de esta afeccion con normal estado mental. En ocasiones
al déficit intelectual se asocian otros sintornas mentales, que pueden
incidir, adoptando a veces el cuadro caracteristicas de psicosis: de
esta estirpe son eretismo, irritabilidad y algunos signos de la serie ca-
taténica, que hacen pensar a veces en procesos esquizofrénicos cata-
ténicos.

Aparte de este cuadro que puede catalogarse como patognoma-
nico y tipico otros sintomas pueden hacer su aparicidn. Se trata casi
siempre de sintormas oculares de los que merecen mencidn los facao-
mas descritos por Van Der Hoeve (tumores planos de retina), altera-
ciones pigmentarias, angiectasias, neurocitofacomas {papila en forma
de mora), éstasis papilar (en los casos en que cualguier de las mani-
festaciones encefalicas sea del suficiente volumen para producir hi-
pertensidn intracraneal); otras alteraciones no se han descrito si no es
raros casos que presentaban estrabismo (el caso que describo lo tiene)
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v defectos de refraccion. Con frecuencia preséntanse también diverseg
estigmas degenerativos, habiéndose descrito multiples de ellos, tajeg:

-como espina bifica, poli o sindactilia, hemihipertrofia, mano de sj
mio; ete. ete,

La expleracién neurolégica puede ofrecer muy variados datog,
que—como ldgicamente se comprende—estan en relacién con la loca.
lizacién de las lesiones, aun cuando en buen ntumero de pacientes ny
es posible obtener ningun hallazgo patoldgico. Pueden encontrarse
pardlisis diversas en distinta combinacion; al inicio de la afecciény
durante casi toda ella es comun la hipotonia generalizada, que se tor.
na en hipertonia en las Gltimas fases. La exploracion de la sensibil;.
dad es dificil a causa del déficit psiquico que es coman. A veces puedeq
descubrirse signos espastico-piramidales o cerebelosos atribuibles g
la hipertensién intracraneal. Ell. ¢. r. no suele estar alterado. Jakoy.
Lew vy GurHRIE estudiaron radiogréaficamente estos enfermos por medio
de ventriculografics describiendo como patognomonica de esta afec. |
cién la presentacién en los ventriculos de unas imdgenes semejantes
a «gotas de cera», Forp refiere que altimamente se ha llamado la aten-
cién sobre la presencia de pequefias areas de densidad aumentadaa
a nivel de ventriculos que resultan a menudo visibles en las radio-
grafias.

VIIL-Barraouer, Gisper y Castaser describen tres formas clini-
cas: la forma frustrade o incompleta que se caracteriza por la pre
sentacidon de uno o dos sintomas aislados de los menciomrados como
patognomaonicos, siendo el caso més frecuente la combinacién adeno-
ma sebacco-ataques epilépticos con normal desarrollo mental; la for-
ma tumoral es la que al sindrome patognomoénico se asocia el sin-
drome de hipertension intracraneal a consecuencia del excesivo desa-
rrollo de una de las neoformaciones; v la forma asociada a tumores
extracerebrales en retina, rifién, corazdn, etc., pudiendo ser en oca
siones monosintomaticas, al no presentar més sintoma que el tumor
en un O6rgano extranervioso determinado.

VIII.-Como se decia, el diagndstico es sumamente facil en los
casos en que la triada sintomdtica (adenoma sabaceo-ataques epilep-
ticos-debilidad mental) es ostensible. Puede presumirse la enferme-
dad cuando se presente uno solo de esos sintomas asociado al ade-
noma sebdceo. Siala triada sindrémica se asocian alteraciones del
fondo de ojo y antecedentes heredofamiliares homdlogos el diagnaésti-
co es decisivo, y si la radioscopia tordcica aporta un agrandamiento
blastomatoso de la imagen cardiaca, o la palpacion abdominal apre-
cia un tumor renal u ovarico, el diagnéstico segtin Pepro Pons y col.,
puede ser establecido «intra vitam» con toda seguridad. Forp da un
gran valor en el diagndstico a la presentacion de opacidades radiols-
gicas del craneo. En lo que respecta al diagndstico diferencial es di-
ficil su distincidn con otras idiocias congénitas debidas a malforma-
ciones, debiendo basarse aquel en el sindrome citado. También ofre-
ce lugar a dudas la forma tumoral, que puede confundirse, si la tria-
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da sindrémica no es completa, con otro tipo de neoplasias intracra-
peales; en este caso la ventriculografia puede ser decisiva para el es-
. clarecimiento del diagnéstico.

1X.—La evolucién es asaz variable, aunque por lo comtin rapida,
falleciendo jévenes todos los pacientes (casi siempre antes de los vein-
te afios) de afecciones intercurrentes o en «status epilépticus», ocu-
rriendo el fallecimiento en el frenocomio en la inmensa mayoria de
los casos. Ha de sentarse, por tanto, un mal prondstico, que estd en
funcion, también de la inelicacia de todo tratamiento para corregir la
esencia de la afeccién.

X.—Sobre el tratamiento, en lo etiolégico nada en absoluto
puede hacerse. Sintomaticamente se reducen nuestras armas a la ha-
bitual medicacién barbitarica o hidantoinica anticonvulsiva, a la tre-
panacion descompresiva para atenuar la hipertensién endocraneal
(enlos casos en que ésta se presente) que amenaza con la ceguera y
Ja muerte del paciente, y a la réntgenterapia para aminorar, enlo que
sea dable, la posible proliferacién tumoral. LLos méas idiotas o los
que presenten trastornos psicéticos o de conducta deben ser interna-
dos en nososcomios, donde se vigilardn sus funciones vegetativas.

Comentarios clinicos de este caso.—Ante la presencia, en el
caso que se comunica, de la triada sindrémica patognoménica, no
existe duda—en mi opinién—sobre el diagnostico de esta afeccién.
Aparte de los sintomas principales, no ha sido posible encontrar nin-
¢uno de los otros que justifiquen las malformaciones de los érganos
que se describen como frecuentes, a pesar del detenido estudio que se
ha hecho del caso. Ello no quiere decir que las malformaciones de
corazon (radioscopia toracica normal) y las de rifién (pielografia nor-
mal) no existan, pues, como se sabe, por su frecuentemente exiguo ta-
mafio no son faciles de diagnosticar en vida. En fondo de ojo nada se
ha observado de lo generalmente descrito; aprecidronse en cambio
unos «reflejos sedosos de retina» que no nos ha sido posible inter-
pretar. Los analisis de laboratorio resultaron normales. Tan solo figu-
raba en mi intencién la practica de un ECG y un EEG, lo que no ha
sido factible por carecer de los medios adecuados. Se ha observado en
cambio en nuestro caso la casi nula repleccién ventricular de aire en
la encefalografia, pudiendo apreciarse en ella «pequefias dreas de
densidad aumentada a nivel de los ventriculos» a las que tanto
valor se da tltimamente; Garcin ya describié este hallazgo (y Bueno
ItuerTe lo observé en el enferimo estudiado por él) como calcificacio-
nes visibles en la direccion del ventriculo lateral, que revelan la pre-
sencia de espongioblastomas paraventriculares, como demostro el es-
tudio anatémico del caso de Luermirte, Heuver y MiLe. Voor, En las
pruebas de inteligencia se observa un déficit cuyos resultados ante
el test demuestra que la enferma presenta un retraso que puede cata-
logarse como una debilidad mental profunda en los limites con la
imbecilidad. Por lo que respecta al adenoma sabdceo que presenta
puede considerarse como verdaderamente tinica vlne nfnnmac anilda
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tiformes aparecen- segin se ha podido comprobar—con convulsioneg
generalizadas tdnico-clénicas. Los trastornos mentales se reducey

exclusivamente a la esfera de la conducta, y se caracterizan por eretjg.-

mo, inestabilidad, tendencia a la travesura, mentira e impertinencia;
el RorscHacn aporté datos sobre su debilidad mental, epilepsia, ere-
tismo, distraibilidad y sintonia con el ambiente. En laborterapia dg
algin rendimiento, irregular por lo demds, en tareas de limpieza.

Otros sintomas destacados no se han puesto aun en evidencia,
en cambio si se observaron signos superficialmente comentados por
otros autores. Tales, p. ¢j., son: las manchas pigmentarias en forma
de acromias vitiligoides que estan —como puede observarse en la fo-
to 2— muy extendidas, los fibromas subungueales en mano Vv pié iz
quierdos, el pié plano, que no he visto descrito en ningtn caso, el es.
trabismo convergente y leve nistagmus, de los cuales este altimo
tampoco he encontrado que haya sido observado con anterioridad, el
predominio izquierdo de la motilidad y. por altimo, los «reflejos se-
dosos de retina» cuya significacion no se nos alcanza.

Los antecedentes familiares fueron insuficientemente estudiados
por las circunstancias que concurren en esta enfermita. Al menos se
sabe que una hermana padece, cuando menos, ataques epilécticos,

Es interesante comentar que esta afeccién es sumamente rara
en nuestra Provincia, en lo que me ha sido dable comprobar personal
v estadisticamente, y en mis comentarios con otros companeros. Es-
te hecho es digno de ser recalcado por el importante papel que la he-
rencia juega en la aparicién de la enfermedad v porel funesto pronés-
tico y desagradecido tratamiento de la misma,

RESUMEN

Se presenta un caso de esclerosis tuberosa (afeccion que se ha
mostrado excepcional en nuestra Provincia en los 25 afios de obser-
vacion psiquidtrica), a partir del cual se hacen algunas consideracio-
nes clinicas sobre esta malformacion Yy unos comentarios sobre el ca-
s0 objeto de esta publicacidn.
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Un gramo de este preparado rinde 4 calorias.

Una cucharadita, bien colmada, de las de café (5 gra-
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Una cucharada grande, bien colmada (15 gramos), pro-
duce 60 calorias.

YA SE COMPRENDE, POR LO TANTO, SU

ELEVADO VALOR ALIMENTICIO, PUES 150

GRAMOS DIARIOS (TRES TOMAS 50 GRA-

MQS) CON ZUMO DE FRUTAS, INFUSIO-

NES O AGUA, APORTAN 600 CALORIAS,

SIN SOBRECARGAR EL TUBO DIGESTIVO
NI ORIGINAR GLUCOSURIA

Productos Farmaceéuticos ““FAES ‘¢
APARTADO 555 BILBAO




