Sesién del 26 de mayo de 1963 (°)

UN CASO DE ENFERMEDAD DE STURGE-WEBER

 Dres. M. ConiLr-Santias y J. SoLE-SAGARRA
Vich - Barcelona

I. Cuinica. — La enfermedad de Sturge-Weber es una dolencia po-
co frecuente, con escasas publicaciones, tanto nacionales como extranje-
ras. Este ha sido uno de los motivos de esta comunicacién, en la cual
presentamos un caso tipico, estudiado desde la edad de los dos meses
hasta el momento actual, en que el nifio cuenta cinco afios y medio, v
en el cual se puede observar la evolucién de la misma.

Esta enfermedad pertenece al grupo de las facomatosis neurodér-
micas y se caracteriza por el siguiente cuadro

1. Nevos vasculares de la cara, sobre piel y mucosas inervadas
por el trigémino.

2. A menudo convulsiones focales contralaterales de tipo jaksonia-
no, con o sin déficit motor.

3. Angioma de los vasos intracraneales del mismo lado del angio-
ma cutdneo, que a veces se traduce en forma de calcificaciones visibles
a radiografia simple de craneo.

4. Alteraciones de tipo psiquico, con retraso mental (oligofrenia),
asi como alteraciones de la conducta.

5. Alteraciones oculares, tales como estrabismo, midriasis contra-
lateral, angioma de la coroides, exoftalmia y glaucoma de la coroides,
debidos a la hipertensién intraocular; alteracién de los vasos retinianos.

6. En algunos casos distrofia adiposo-genital.

La inmensa mayoria de casos se presentan en formas incompletas 0
abortivas y en otros presentan ademés alteraciones de tipo congénito,
tales como coartacién de la aorta, desarrollo anormal de los ojos, ele-
vacién de la arcada palatina y coloboma.

La mistoria cLinicA del enfermo motivo de esta comunicacién es la siguiente:

(°) Sesién forénea celebrada en Vich, en la Caja de Pensiones para la Vejez y de
Ahorros.
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Daniel B. B., natural de Torelld, de cinco anos y medio.

Antecedentes familiares: No existe ningiin dato que haga sospechar la exis-
tencia de esta enfermedad, tanto en su forma completa como incompleta.

Durante el embarazo y en sus comienzos tuvo la madre una piérpura reu-
matica, con varips brotes durante el mismo.

El parto fue normal y a término, observandose en seguida la existencia de
una mancha rosicea, que afectaba las regiones frontal, parpado, nariz, mejilla
y mentén del lado derecho, v que rebasaba algo la linea media de la cara.

Lactancia materna hasta la edad de los dos meses, en que aparecieron las
primeras manifestaciones de tipo neurolégico y luego se continué con leche con-
densada; la alimentacién siempre se hizo dificil, por negarse el nifio a comer.
Ha sido una tragedia para los padres el tener que forzar siempre a comer (a tra-
gar) al nifio.

Fic. 1

Los sintomas cutdneos son los de un nevo plano, con clara delimitacién en
el lado derecho de la cara, y que se extiende hacia el borde gingival (con
anormal implantacién de los dientes), velo de paladar y hacia faringe del mismo
lado y en regién retroauricular. Durante el transcurso de estos afios ha sufrido
una ligera modificacién en coloracién y extensién. Se decolora por vitropresién
(fig. 1).

Las manifestaciones neuroldgicas comenzaron a los dos meses de edad, con
convulsiones de tipo jaksoniano, las cuales empezaban por el ojo y descendian




226 M. CONILL-SANTIAS Y J. SOLE-SAGARRA

progresivamente hacia la boca, extremidad superior e inferior del lado izquierdo,
o sea contralaterales al angioma cutineo, sin que aparentemente afectaran al lado
derecho. Los ataques eran con pérdida de conciencia, mirada desviada y de du-
racién de dos a tres minutos, repitiéndose varias veces por espacio de cinco dias,
cuyo cuadro cedié con tratamiento con anticonvulsivantes. A los nueve meses, vol-
vié de nuevc a repetir otra crisis comicial y hasta el momento actual no ha vuelto
a repetir ningtin sindrome neuroldgico convulsivo de tipo focal.
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Fic. 2

En la exploracion neuroldgica se ha venido observando siempre una hiper-
reflexia e hipertonia de las extremidades superior e inferior del lado izquierdo.
Ligera atrofia muscular, que afecta a ambas extremidades. Al ejecutar movi-
mientos, tanto activos como pasivos, ofrece resistencia. En la mano existe con-
tractura del dedo pulgar y extensién de los demis dedos. Se sostiene ligeramente
de pie, durante escaso tiempo, y se cae hacia el lado izquierdo. Escoliosis muy
pronunciada hacia el lado izquierdo. Los movimientos que ejecuta son incoordi-
nados y no obedecen a ningtin estimulo.

Exploracién psiquica: A partir de lo$ dos meses se observa un retraso psico-
motor que ha ido en aumento hasta el momento actual; se muestra como un ser
indiferente a todo cuanto le rodea, apenas sonrie, no coge ningiin objeto que se
le ofrezca, s6lo articula algunas sflabas en forma incoherente, no reacciona al
ruido de la campanilla, tiene cardcter irritable, no tiene apetito y existe un ver-
dadero forcejeo en lo que se refiere a darle el alimento; o sea que esti afecto
de una oligofrenia profunda, que corresponde a los limites entre idiocia e imbe-
cilidad, con cociente intelectual de 0°30. '

~ Su desarrollo ponderal es deficiente (pesando en la actualidad 16’500 kg.),
asi como su estado genital.

Se han practicado varios exdmenes de sus aparatos circulatorio y respira-
torio, habiéndose encontrado siempre normales.
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Ha padecido algunas enfermedades de tipo eruptivo, tales comg sarampion y
-escarlatina, sin complicaciéon alguna.

Del estudio electro-encefalogrdfico y radiogrdfico que empezamos a la edad
de dos meses hasta el momento actual, es donde se pueden observar las diversas
fases que se han ido desarrollando y que a continuacién vamos a resumir:

Afio 1957: a) Foco activisimo en la derecha con actividad critica registra-
.da (fig. 2). b) Foco posterior izquierde probablemente secundario.

Afio 1958: Activacién del foco posterior izquierdo muy activo.

Afio 1960: Considerable inmaturez de fondo y manifestaciones de tipo irri-
itativo de tipo central.

ARo 1962: Marcada inmaturez. Los focos no se observan ya (fig. 3).
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Fic. 3

El estudio electro-encefalogrifico nos muestra, en su fase inicial, la existen-
wcia de lesiones focales, que desde el punto de vista clinico se tradujeron en ma-
mifestaciones convulsivas, y a medida que ha transcurrido la enfermedad han
-aparecido signos de tipo degenerativo, que clinicamente se manifiestan con déf-
ieit psicomotor de tipo oligofrénico profundo.

La existencia de calcificaciones cerebrales es considerado como sintoma pa-
tognomonico de la enfermedad de Sturge-Weber. En nuestro enfermito las pri-
meras dos radiograffas practicadas a los tres meses y dos afios respectivamente
{fig. 4), no muestran sombra alguna; en cambio en las radiografias de los cuatro
y cinco afios se observan (fig. 5) claras imigenes de calcificacién, lo cual pone
de manifiesto que la aparicién de las calcificaciones no se realiza hasta un cierto
tiempo de transcurrida la enfermedad; generalmente no empiezan hasta los dos
o tres afios de edad, y aun més tarde.

Las radiografias practicadas a los cuatro y cinco afios muestran una béveda
craneal con diples algo pronunciada y de estructura finamente porética. El en-
grosamiento es particularmente manifiesto en la regién frontal, en su porcién
wertical. En el endocrineo se aprecian unas finas lineas esclerosas, que forman
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una sinuosidad que cruza transversalmente el parietal y se extiende a toda la
zona ‘parietal lindante con el occipital. Dichas lineas esclerosas corresponde:n a las
calcificaciones de las paredes angiomatosas, siendo éstas tortuosas, dobles v de
gran densidad.

A pesar de considerar como datos complementarios de gran importancia la
préctica de la arteriografia v neumoencefalografia, no se han practicado por temor
a la reactivacion de su proceso de tipo focal y reaparicion de convulsiones.

el

Fic. 4 | Th (el 5

Otro de los datos caracteristicos de la enfermedad son los sintomas oftal-
moldgicos; pero, a pesar de que no aparezcan, no son obsticulo para el diag-
néstico. En nuestro caso las exploraciones realizadas al comienzo de la enfor-
medad eran normales. En la actualidad ofrece el siguiente resultado (QUER): an-
gioma de los pérpados, mds acentuado en ojo derecho. Conjuntiva y esclerdtica
no estdn vascularizadas, color del iris algo mds obscuro en el ojo derecho. Exof-
talmia moderada, con megalocérnea, siendo ésta transparente y de buen aspecto.
Cémara anterior normal o algo profunda. No presenta midriasis, reaccion pupilar
a la luz normal. La tensién ocular estd algo aumentada al tacto. Fondo de ojo:
en ojo derecho se aprecia muy ligera excavacion papilar, con papila rosada: las
venas de la retina estan dilatadas y bastante flexuosas; en ojo izquierdo la pa-
pila es plana; no hay hemorragias. La visién parece estar relativamente bien
conservada.

II. ETiopaToGENIA. — La causa originaria de la enfermedad de
Sturge-Weber, es por el momento desconocida. Se trata de una embrio-
patia de origen hereditario de tipo facomatoso, En nuestra observacion
no se ha encontrado ningin antecedente de dicha enfermedad, tanto
en su forma tipica, como atipica; como tampoco la existencia de ningtin
trauma de tipo psiquico sufrido por la madre durante el embarazo en
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sus primeros meses, los cuales pudieran haber obrado, segun algunos
autores, como factores lesivos congénitos o ambientales, |

La etiopatogenia de la enfermedad radicaria, segiin algunos, en
una lesion hipotalamica, que daria origen a alteraciones nerviosas sim-
paticas, y éstas originarian a su vez alteraciones vasomotoras en los va-
sos meningeos y piel. Otros opinan que el angioma se deberia a la ac-
ci6n vascular de las fibras parasimpaticas que acompafian al nervio
trigémino. lo que explicaria la localizacién facial del nevo. CusHiNG Vv
Bamey suponen que la enfermedad comienza en una fase inicial muy
precoz del desarrollo embrionario de la vascularizacién craneocerebral.

El cuadro anatomopatoldgico que cabe aceptar es el de las preci
pitaciones perivasculares de seudocalcio de localizaciéon preferente en
los centros extrapiramidales. Estas precipitaciones se deben a procesos
metabélicos poco conocidos. Clinicamente, tales lesiones seudocalcareas
no producen sindromes bien delimitados. El estudio del seudocalcio es
mas bien un problema morfoldgico y fisiopatolégico del sistema nervioso
central que clinico. El fondo de la cuestién es si estamos ante un pro-
blema fisiolbgico o fisiopatolégico del cerebro. Nosotros nos inclinamos
por la dltima suposicién.

Anatomia patolégica. La base fundamental de la enfermedad de
Sturge-Weber esta representada por una malformacién vascular, de tipo
telangiectasico o hemangioma simple; no obstante, se ha descrito algin
caso en que el angioma facial era de tipo tuberoso.

El angioma, tanto cutdneo como intracraneal, suele ser del mismo
tipo. Las lesiones anatémicas cerebrales son las mis importantes y las
que condicionan los sintomas neurolégicos. Estas lesiones, segin algu-
nos autores, estarian condicionadas a la malformacién vascular de la
meninges. Sin embargo, Roizix y colaboradores han encontrado lesiones
angiomatosas en la sustancia gris y blanca cerebral,

En la zona dafiada, que afecta principalmente al 16bulo occipital,
existen pérdidas de neuronas y de fibras, asi como extensa gliosis, fibro-
sis pericapilar y depésitos de sustancias ricas en hierro y calcio en la
pared capilar y en el parénquima cortical.

Las crisis convulsivas, segin Cusmine y BArLey, serfan debidas a
pequefias hemorragias de repeticién; en cambio, otros autores afirman
que la causa serfa debida a espasmo vascular e isquemia consiguiente.
Lenox afirma que serian debidas a los desequilibrios electroquimicos
producidos en el seno de las neuronas corticales vecinas a las zonas
angiomatosas.

ITI. DiacN6sTico piFEReNCIAL. — Por los datos clinicos anterior-
mente descritos v la observacién continuada, no deja lugar a dudas de
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que nuestro caso se trata de una enfermedad de Sturge-Weber, con sin-
tomatologia muy completa,

Dentro del grupo de las facomatosis al que pertenece la angioma-
tosis encéfalo-trigeminal o enfermedad de Sturge-Weber, el diagnostico
diferencial se tiene que hacer primero con la esclerosis tuberosa del
cerebro o enfermedad de Bourneville o epilolia, en la que, junto con las
«crisis convulsivas y oligofrenia, existe como dato caracteristico el ade-
noma sebéceo facial tipo Springle, simétrico y algunas veces telangiec-
tasias, pero faltan los demds datos clinicos del Sturge-Weber.

Segundo, con la neurofibromatosis multiple o enfermedad de Rec-
klinghausen, en la que pueden existir angiomas cutineos, pero el cuadre
clinico'es completamente diferente.

Tercero, con la angiogliomatosis de retina y cerebelo o enfermedad
de Lindau, la cual se trata de un tumor de tipo evolutivo que se acom-
paiia de signos manifiestos de hipertensién craneal, faltando las calcifi-
icaciones. :

Cuarto, dentro del grupo de las facomatosis incorporadas reciente-
mente solo puede dar lugar a dudas con la quinta facomatosis, enferme-
dad de Louis Bar o de Boder-Sedgwick y que, como todas, se carac-
terizan por alteraciones cuténeas; de ahi el nombre de facomatosis
{(facos-mancha) que les caracteriza a todas ellas y que en esta enferme-
dad la alteracién cutinea es la zona inervada preferentemente por el
trigémino, pero no existen calcificaciones y hay ataxia.

IV. Ewu pronOstico dependerd de la extension de las lesiones ce-
rebrales, de la forma evolutiva y de la reaccién ante el tratamiento mé-
dico o quirtrgico a que se haya sometido. En nuestro enfermito el
prondstico, debido a la gran extensiéon del angioma, a su idiocia, etc.,
debe considerarse como malo.

V. Traramiento. — La terapéutica realizada hasta la fecha y a
partir de los dos meses, ha sido puramente sintomatica de las conyulsio-
nes, a base de Epilantin (asociacién de difenil-hidantoinas. con barbiti-
ricos); activadores neurotréficos a base de vitamina B, y 4dcido glutdmi-
'co; Bonifen, como regularizador del metabolismo neuronal de forma
global, con accién selectiva sobre la sustancia reticular, Vitaminas y
«calcio, como coadyuvante en el desarrollo general.

No se ha practicado ningtin tratamiento por lo que se refiere a
su angioma, por los peligros que puede llevar consigo la prictica del
mMismo. '

_ Por lo que se refiere al tratamiento quirirgico del angioma intra-
craneal, optamos en el momento actual por no intervenir, en espera de
la evolucién de la enfermedad, ya que por ahora no presenta manifesta-
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ciones de tipo focal y es preferible no someter al enfermito al riesgo de
una intervencion tan dificil y peligrosa, siempre con resultados inciertos
v expuesta a reactivaciones de los focos cerebrales convulsivos.

VI. Hasta aqui la parte concreta de nuestra comunicacion, refe-
rida al caso presentado, Pero, la historia de la enfermedad que estudia-
mos v el interés que ha despertado en los taltimos anos el problema de
las facomatosis, invitan a extendernos algo mas en la problematica ge-
neral de su patogenia y delimitacion clinica, que es lo que vamos a
intentar a continuacion. '

Veamos su historia. En 1879 el oculista Sturce describié un caso
de glaucoma congénito con nevo facial del mismo lado v ataques-epi-
lépticos del lado contrario. Lleg6 a la conclusion de que en el cerebro
habia la misma formacién de nevo que en la piel. Antes, en 1860,
Scrirner habia entrevisto ya una tal combinacién anatomiclinica. Pos-
teriormente a STURGE se fueron publicando casos con la triada nevo
facial, glaucoma y angiomas cerebrales, algunas veces calcificados. We-
BER fue el primero que demostré tales calcificaciones cerebrales por
rayos X, en forma de las conocidas siluetas tortuosas. Divrrar, de Buenos
Aires, ha contribuido también al conocimiento de esta enfermedad, ast
como Krasse. De ahi los nombres distintos con que se la.conoce. En
los paises germanos y anglosajones se suele llamar enfermedad de Stur-
ge-Weber, y en los iberoamericanos, enfermedad de Sturge-Weber-Di-
mitri. o de Sturge-Krabbe-Dimitri. Krause pudo reunir 27 casos de esta
afeccién en 1929 y Ganstron 60 casos en 1935. Desde 1860 hasta la
fecha, se han publicado més de 250 casos bien estudiados clinica y ana-
témicamente. En 1936 BerGSTRAND-Or1vECRONA-TONNIS publicaron una
monografia («Gefassbildungen und Gefassgeschwulste des Gehirns») en
la cual se hace un estudio acabado de tal enfermedad. En Espafia, La-
FORA, SUBIRANA, GISPERT y nosotros (SoLE-SAGARRA), entre otros, nos he-
mos ocupado de las afecciones vasculares neurocuténeas. G. Kocu ha
estudiado bien tltimamente la heredologia de 1a enfermedad de Sturge-
Weber. que es en el fondo una variedad de angioma racemoso, que
parece descansar en una predisposicién congénita especial. Una herencia
manifiesta como en las enfermedades de Recklinghausen v de Lindau
sus parientes proximas, no se ha encontrado.

Las alteraciones anatomicas, seguramente son preexistentes ya en
€l nacimiento (distogenéticas-blastomatosas) v se van desarrollando pau-
latinamente. Sobre todo, las calcificaciones vasculares son posteriores y
probablemente secundarias al distrofismo metabélico especial del tejido
nervioso. No suele haber seudocalcio en tales precipitaciones, Su loca-
lizacién es tipicamente cortical, cerebral o cerebelosa. En esta. afeccidn
seguramente se trata también de una combinacién de alteraciones entre
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el sistema vascular y el nervioso, como en las calcificaciones idiopaticas
cerebrales y en la enfermedad de Hallervorden-Spatz.

Es probable que el modo de angioma calcificado de la enfermedad
que estudiamos corresponda en parte al hipernefroma de la enfermedad
de Lindau o angioblastoma cerebral. al meningioma de la enfermedad de
Recklinghausen o fibromatosis multiple, y a las tumefacciones de la
enfermedad de Bourneville o esclerosis tuberosa, y no son raras las com-
binaciones de estas enfermedades. El nevo de la enfermedad de Sturge-
Weber puede tener los caracteres del adenoma sebaceo de la esclerosis
tuberosa. :

La alteracion vascular es el factor comiin de todas estas afecciones
v lo que les da parentesco. Esta alteracion es el angiorreticuloma medu-
lar, cerebeloso v retiniano de la enfermedad de Lindau; el angioglioma
cerebral, con tumefacciones angiomatosas renales y angioma cutdneo,
tipo adenoma sebaceo de Springler. en la enfermedad de Bourneville;
los nevos en la enfermedad de Recklinghausen v las telangiectasias cor-
ticales y coroideas, con angioma racemoso y naevus flammeus de piel,
en la enfermedad de Sturge-Weber. O sea que hay similitud en las
emanchas» (facos-mancha) cutineas que dan nombre a las facomatosis,
que son todas estas enfermedades. Las observaciones clinicas cuidadosas
han demostrado que son més frecuentes las formas abortivas de Sturge-
Weber, combinadas con otros trastornos (adiposidad, acromegalia, -alte-
raciones sexuales) que las formas tipicas, con la triada cldsica (nevo
tacial, glaucoma y sintomatologia cerebral, con calcificaciones intracere-
brales). Las alteraciones oculares son muy discutidas y no siempre pre-
sentes. El nevo cutaneo puede no ser facial. Los hallazgos a rayos X
pueden ser negativos; pero, cuando existen, son patognomonicos. De
todos los sintomas neurolégicos, los mis frecuentes son el acceso con-
vulsivo, generalmente de tipo jacksoniano y las cefalalgias.

La significacion practica de la enfermedad de Sturge-Weber radica
ante todo en las relaciones de coexistencia de nevo cutineo, glaucoma
y alteraciones cerebrales. Quizé los dos primeros sintomas son también
sintomas cerebrales. Asi la presencia de un nevo cuténeo o de glauco-
ma, sea congénito o adquirido, nos debe poner en la pista de una po-
sible lesién cerebral, siendo ineludible hacer exploracién radiolégica
cuidadosa del cerebro a base de radiografia en seco v ventriculografia
vy .arteriografia si es preciso. :

~En el curso de lo que llevamos escrito han surgido problemas pa-
togénicos, que hemos tratado ya en parte. Vamos a detenernos ahora
con' mas detalle en el problema de las precipitaciones calcdreas v de
seudocalcio o calcio aparente. :
~El conjunto de los casos de precipitacién calcirea no arterioscle-
rosa en el cerebro, tanto si es por el calcio como por seudocalcio. hace
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pensar en un amplio proceso degenerativo del metabolismo encefdlico.
condicionado por causas toxicas, que actian con predileccion sobre
el cerebro, principalmente de naturaleza endocrina sobre fondo dis-
ontogénico. El tiroides representa uno de los factores patogénicos mas
importantes en la correlacién calcio-cerebro. Scuernakow, de Sofia, en-
cuentra precipitaciones calcireas en el 40 por ciento de los cerebros de
enfermos hipertiroideos que ha explorado anatémicamente. Los deposi-
tos de calcio eran m4s intensos aun en los enfermos con atireosis pos-
operatoria, La participacion electiva del pallidum en los procesos cal-
careos serfa debida a la especial sensibilidad metabolica de esta parte
del encéfalo a influencias téxicas. C. y O. Voer han puesto de manifies-
to experimentalmente la afinidad palidal para el calcio, al mismo tiempo
que H. Spatz descubrié las especiales condiciones metabolicas que con-
curren en el pallidum y explican muchas de sus peculiares afecciones.

Dentro del trastorno metabdlico degenerativo mencionado, hay que
diferenciar las condiciones patogénicas en las preciptaiciones calcreas
puras y de seudocalcio. Las calcificaciones cerebrales propiamente di-
chas cabe comprenderlas como procesos distréficos correspondientes a
alteraciones del metabolismo célcico o incluso a metdstasis calcireas en
alglin caso. Pero no se ha puesto en claro la naturaleza intima de tal
proceso distréfico, como tampoco una serie de cuestiones fisiopatoldgi-
cas relacionadas con ello. Por ejemplo. no se sabe bien si el calcio de-
positado proviene de la sangre o de la sustancia fundamental tisural,
aunque esto ultimo parece lo més posible.
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