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Esclerosis Tuberosa asociada a Síndrome Nefrótico y falla renal aguda
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RESUMEN

El complejo de esclerosis tuberosa es una facomatosis, caracterizada por lesiones cutáneas, epilepsia y retardo mental; de 
variable afectación a: cerebro, riñones, corazón y otros órganos. De carácter autosómico dominante, existe entre un 60 a 

Se reporta el caso de un paciente varón de 20 años de edad en el Hospital Nacional Arzobispo Loayza. Se presentó con 
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INTRODUCCIÓN

La esclerosis tuberosa (ET, o TSC por Tuberous 
Sclerosis Complex), también llamada Enfermedad 

a las denominadas facomatosis (síndromes 

cutáneas, epilepsias y retardo mental (Triada de 

genético, de carácter autosómico dominante, que 
afecta órganos como el cerebro, los riñones, el 
corazón, los ojos y otros (1).

documentación respecto a la presentación de la ET. 

convulsiones antes de los 11 meses (2). 

Existen pocas referencias sobre esta enfermedad 
en nuestro país, por lo que reportamos el presente 

literatura.

CASO CLÍNICO

Paciente varón de 20 años de edad, procedente 
del Cuzco, que inicia enfermedad con edema 
generalizado, distensión y un leve dolor abdominal. 

Dos meses antes del ingreso al hospital, el paciente 
fue atendido en su lugar de origen y hospitalizado 
alrededor de 1 mes. Fue diagnosticado de Esclerosis 
tuberosa por lo que es referido para estudio 
especializado. Presentó apetito disminuido, sed 
aumentada y diuresis disminuida. Su peso antes 

al momento de su ingreso. Con antecedente de 
pobreza extrema, con inmunizaciones incompletas, 

nacido de parto eutócico domiciliario. Diagnosticado 
de retardo mental leve, el 17 de agosto del 2012. 
Su padre, madre y hermanos son aparentemente 
sanos. 

vómitos y gonalgiahasta el momento del ingreso. 

transitoria de la conciencia.

Examen físico: Facie edematosa, con edema 
palpebral y en anasarca; con múltiples lesiones 
papulares rojizas, en el rostro, tórax y abdomen; 
y lesiones elevadas hipopigmentadas en tórax y 
glúteos (Figura 1).

Se tomó biopsia de la piel del rostro por punch,  

(Figura 2). 

Figura 1. Múltiples lesiones papulares rojizas, en rostro 

glúteos, compatibles con placas de Chagrin (C)

En el examen de tórax y pulmones, se encontraron 
signos compatibles con derrame pleural izquierdo, 

Se evidenció leve retardo mental, con capacidad de 
atención alterada.
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Figura 2. 
observan pápulas con vasos sanguíneos, rodeados de células 

Figura 3. 
observan pápulas con vasos sanguíneos, rodeados de células 

subependimarias adyacentes a periferie ventricular, 

lateral izquierdo.

nefropatía intersticial bilateral, ascitis moderada, 
riñones con ecogenicidad aumentada, con imágenes 
hiperecogénicas nodulares menores de 1 mm, y 

realizó una biopsia a cielo abierto del riñón derecho, 
hallándose angiomiolipomas y glomeruloesclerosis 
focal y segmentaria (Figura 3). 

Estudio bioquímico:

m2).

DISCUSIÓN

La esclerosis tuberosa,es considerada la segunda 
en frecuencia en facomatosis, superada por la 

100,000 mil personas la padecen en todo el mundo. 

año (3)

La ET se presenta cuando los genes TSC1 (en el 

hamartina y tuberina respectivamente, las cuales 
parecen intervenir en la supresión de tumores al 
regular la proliferación celular (4). 

Las células altamente especializadas en las lesiones 
pueden alcanzar un tamaño gigante, denotando el 
carácter blastomatoso de la ET y sugiriendo que algún 
factor inhibitorio del crecimiento está fallando en 
la vida embriogénica; induciendo la hiperplasia y 

Los criterios diagnósticos han sido actualizados en 

el Consenso del Complejo de Esclerosis Tuberosa, 

menores; que representan medios más actualizados 
y de mejor evidencia para el diagnóstico de la TSC 
(1). 

Las mutaciones en los genes TSC1 y TSC2 presentan 
diferente prevalencia en aparición de casos 
familiares y esporádicos, siendo la mutación TSC1 

incidencia de patologías y características de 
severidad en aquellos pacientes con una mutación 
del TSC2, sean asociados al sistema nervioso, renal 
u otros órganos (7). 

El paciente ingresa con un síndrome edematoso, 
más un síndrome dermatológico y retardo mental 
leve. El compromiso neurológico  asociado a un 
síndrome dermatológico representa un tipo de 
facomatosis.
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Por el aparente compromiso renal asociado, se 

embargo, por el espectro autista presentado en el 
paciente, la ET queda como principal sospecha.

En el examen físico, la piel en tórax presenta 
placas de Chagrin; en el estudio de anatomía 

y lesiones en confeti. En la TEM, se aprecian 
nódulos subependimarios; y la biopsia renal 
evidencia angiomiolipomas. Tendríamos entonces 

TSC. Hipotéticamente, se podría plantear que 
esta mutación de novo es del gen TSC2, dado lo 

que sugieren un cuadro de mayor severidad en el 
sistema nervioso, renal y piel; comparados con 
aquellos más leves y benignos de las mutaciones 
del gen TSC1 (7).

En cuanto a las implicaciones neurológicas en el 
TSC, se incluyen espasmos epilépticos infantiles, 
epilepsia refractaria, tumores cerebrales, 

En este caso, el paciente presentó trastornos en 
la conducta, con rasgos  autistas, retraso mental 
leve y aparentemente no habría presentado crisis 

vez tuvo pérdida transitoria de la conciencia.

Los nódulos subependimarios son lesiones 

ependimaria de los ventrículos laterales y que en 

evolucionan hacia astrocitomassubependimarios de 

benignas en la cara que tienden a aparecer en las 
mejillas y en la nariz. Su uso para el diagnóstico 
precoz de esclerosis tuberosa, tiende a ser muy 
escasa pues aparecen en la niñez tardía y solo entre 

periungueales), la placa frontal, manchas 
hipomelanóticas lanceoladas en hoja de fresno, 

complicaciones clínicas son raras (4). Sin embargo, 
se han reportado casos de complicaciones con falla 
renal crónica (12).

Las complicaciones asociadas a los quistes y 

hipertensión arterial secundarias a los efectos de 

hematuria similar al cólico nefrítico o hemorragia 
retroperitoneal (13).

La enfermedad quística renal y los angiomiolipomas 
son causas recurrentes de enfermedad crónica 
renal, siendo algunas veces indetectables por el 
estudio de imágenes (14). 

Llama la atención la asociación de síndrome 
nefrótico a la ET, evento no descrito hasta  ahora. En 
la histopatología se evidenció gloméruloesclerosis 
focal y segmentaria, trastorno cuya etiología 
podría ser secundaria de causa genética, con una 

de la membrana basal, diafragma hendido o 

constituiría un denominador común de cambios 
mutagénicos en varias áreas mostrando diversidad 

Evoluciono con S. nefrótico que progresó a falla 
renal aguda sin requerimiento de diálisis y que se 

nefrítico ni depleción de complemento. 

la investigación sobre la prevalencia de la 
Esclerosis Tuberosa, posiblemente desestimando 
características propias de la enfermedad; por lo 
cual se aconseja ampliar su estudio.

recursos propios de los investigadores.
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