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Objetivos Docentes

1. Definir los hallazgos radioldgicos que se observan
en las diferentes manifestaciones patologicas de |a
esclerosis tuberosa.

2. Establecer criterios radiologicos para diagnhosticar
correctamente el complejo de esclerosis tuberosa.
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evision del tema

La esclerosis tuberosa (ET) es una Estas mutaciones condicionan el
facomatosis o desorden neurocutaneo desarrollo de multiples tumores que
causada por mutacidon en los genes suelen presentarse clinicamente en la
supresores de tumores TSC1 y TSC2 que infancia. Clasicamente se define la
codifican la hamartina y la tuberina triada de Vogt?: crisis, retraso mental y
respectivamente?. Se caracteriza por el adenomas sebaceos. Sin embargo, esta
desarrollo de multiples tumores triada al completo solo se da en el 30%
mayoritariamente benignos derivados de de los pacientes. Debido a estoy a lo
tejidos del ectodermo embrionario (piel, poco especifico de los sintomas se han
0jos, sistema nervioso, etc). establecido unos criterios diagnosticos
La ET tiene una gran numero de Patologia: entre el 60-85% de las
manifestaciones que afecta a multiples mutaciones son espontaneas. Hasta el
sistemas, siendo los mas frecuentes los 80% de estas mutaciones afectan a los
tubers corticales o subependimarios, genes TSC1 que codifica la hamartina
alteraciones de la sustancia blanca (cromosoma 9q32-34) y al TSC2 que
encefalica, los angiomiolipomas renales codifica la tuberina (cromosoma

(AML) vy los rabdomiomas cardiacos. En 1d6p13.3).
esta articulo haremos una revision de los
hallazgos por organos y aparatos.

Mutacion TSC
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Hallazgos radiologicos:
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Neurolégicos?

Tubers corticales o subependimarios (Figuras 1, 2 y
3): lesiones que muestran una intensidad de senal
hiperintensa en secuencias SE potenciadasen T2 y
una baja en secuencias SE potenciadas en T1.
Frecuentemente calcifican a partir de los dos anos
de edad, y solo el 10% muestran realce tras la
administracion de contraste. El 50% se localizan en
el I6bulo frontal.

Astrocitomas subependimarios de células gigantes
(Figuras 4, 5y 6): tumores histolégicamente
benignos mayoritariamente, de localizacion
subependimaria. Tienen un pico de aparicion entre
los 8 y los 18 anos. Suelen ser de tamano medio-
grande y crecer (diagnostico diferencial con los
tubers), asi como mostrar un intenso realce tras la
administracion de contraste iv.

Hamartomas subependimarios (Figuras 7, 8 y 9):
pequenos nodulos subependimarios que en el 88%
se asocian a calcificaciones. La mayoria se presentan
en los primeros 6 meses de vida. Presentan una
intensidad de senal variable, frecuentemente alta en
secuencias potenciadas en T1 e iso-hiper en T2. El
realce es variable y no es util para diferenciarlo del
astrocitoma, por lo que habra que utilizar el
crecimiento como criterio para catalogarlo de
astrocitomas.

Alteraciones de la sustancia blanca (Figura 10y 11):
pueden tener multiples manifestaciones, como
lesiones nodulares, mal definidas, quisticas o
lesiones en banda. Las bandas radiales tienen una
alta especificidad para el diagndstico de ET.

Figuras 1y 2: axial TSE FLAIR con lesiones hiperintesas cortico-
subcorticales y subependimarias compatibles con tubers
Figura 3: axial TC simple con tubers calcificados subependimarios

Figuras 4 y 5: axial TSE T1 sin y con civ que muestra lesion hipercaptante

en asta frontal de ventriculo derecho compatible con astrocitoma.
Figura 6: axial TC simple con astrocitoma hiperdenso

Figura 7: axial TSE T1 con lesion hipointensa occipital izquierda.
Figura 8: axial TSE T2 con lesion hiperintensa
Figura 9: axial TSE T1 C+ con lesion sin evidencia de captacion patologica.

Figura 11: axial TSE T2 con banda radial hiperintensa periventricular
izquierda.
Figura 12: axial TSE T1 con banda radial hipointensa periventricular
izquierda.
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Hallazgos radiologicos:
Abdominales?®

Angiomiolipomas renales (Figuras 12, 13y T
14): tumors grasos benignos renales que se
presentan en el 50-75% de pacientes con ET.
Suelen ser multiples, bilaterales y de gran
tamano, con tendencia a crecer y con un
riesgo de sangrado proporcional a su tamano.
En el caso de que se compliquen con
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Figura 12: ecografia modo B con lesion hipoecogénica heterogénea mal definida

sangrado pueden originar una hemorragia dependiente de polo inferior renal.

retrope ritoneal con ocu paci(')n de |a Celda Figuras 13: coronal TC con multiples lesioes hipodensas heterogéneas de densidad
grasa en ambos rinones compatibles con angiomilipomas.

renal Y pé rirrenal Y dar |ugar ad un Sl'ndrome Figura 14: sindrome de Wunderlich = complicacién de un angiomiolipoma con

sangrado intralesional.

de Wunderlich.

Quistes renales (Figuras 15y 16): el gen TSC2
se localiza adyacente al gen PCKD1
responsible de la poliquistosis multiples, por
lo que determinadas traslocalizaciones
pueden originar el desarrollo de multiples
qguistes renales. Se presentan en el 20-53% de

loS pacientes. Figuras 15 y 16: coronal TC con multiples quistes renales bilaterales

Carcinomas de células renales y oncocitomas
(Figuras 17 y 18): la frecuencia de
presentacion es similar a la de la poblacion
general, aunque se da a edades mas
tempranas.

Figura 17: masa nodular hipercaptante en rindon derecho compatible con
carcinoma de células renales.

Figura 18: lesion nodular en rindn derecho, discretamente hipocaptante,
compatible con carcinoma de células cromofobas.

Lingangiomiomatosis retroperitoneal:
multiples lesiones quisticas retroperitoneales
gue pueden condicionar ascites quilosa,
adenopatias retroperitoneales, dilatacion del
conducto toracico. Histolégicamente son
idénticas a las lesiones pulmonares de |a
linfangiomiomatosis.
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Linfangiomiomatosis (Figuras 19 y 20): es una
manifestacion rara (aproximadamente el 1%).
Se caracteriza por multiples quistes
pulmonares de distribucion centrolobulillar
similar a la linfangiomiomatosis esporadica.
Se dan mas frecuentemente en mujeres y
pueden complicarse con neumotoraxy
derrame pleural quiloso.

Rabdomiomas cardiacos (Figuras 21y 22):
tumors benignos de musculo estriado con
“células en arana”. Se dan en el 50-70% de los
pacientes con ET, hasta el 75% en menores de
1 ano. Pueden ser unicos o multiples y suelen
regresar hasta el 70% antes de los 4 anos de
vida.

Hiperplasia micronodular neumocitaria
multifocal (Figuras 23 y 24): manifestacion
muy rara caracterizada por multiples nodulos
bien diferenciados formados por
proliferaciones de neumocitos tipo Il. Son
benignos y no suelen progresar.

Aneurismas de conducto toracico, arterias
pulmonares y aorta.
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Hallazgos radiologicos:
Toracicos”

Figuras 19 y 20: axial TC con ventana de pulmon en el que se observan multiples
quistes pulmonares bilaterales en paciente con ET, compatible con
linfangioleiomiomatosis.

Figuras 21y 22: axial TC con multiples lesiones hipodensas en segmentos
laterales y antero-basales cardiacos compatibles con rabdomiomas.
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Figura 23: coronal TC con ventana de pulmon en el que se observan
multiples nddulos bien definidos bilaterales multilobares compatible con
hiperplasia micronodular neumocitaria multifocal.

Figura 24: axial TC con ventana de pulmon en el que los hallazgos son
similares.
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Hallazgos radiologicos:
Otros

Musculo-esquelético

1. Lesiones Oseas escleroticas (Figuras 25y
26): se dan en el 40-66% de los pacientes.

2. Hiperostosis de la table interna de la
calota.

3. Formacion de nuevo hueso periostico

4. Escoliosis

5. Quistes 0seos.

Figuras 25y 26: sagital y axial TC con vértebras toracicas que muestran
multiples focos de esclerosis 6sea de predominio en arco posterior, sobre
todo pediculos y laminas

Piel

1. Maculas hipopigmentadas en el 90% de los
pacientes

2. Angiofibromas faciales en el 75% de los
pacientes

3. Placas fibrosas del cuero cabelludo en el
15-20%

4. Fibromas periungueales

5. Lesiones en cofeti: maculas
hipopigmentadas poligonales en las
extremidades

6. Parche de Shagreen: grandes placas en la
zona lumbosacra que tienen una superficie
rugosa o de “piel de naranja”, y su apariencia
es, casi siempre, especifica para ET.
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Conclusiones

El radiologo juega un papel fundamental en el
diaghostico de complejo de ET, dado que
muchos de los criterios se diagnhostican
mediante diferentes pruebas de imagen, y es
necesario saber reconocer los diferentes
hallazgos que caracterizan a cada criterio para
poder definirlo y asi diagnhosticar |la
enfermedad
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