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RESUMEN

Las enfermedades neurocutaneas constituyen un campo extremadamente
amplio en las ciencias médicas, que lamentablemente en Venezuela y en el estado
Bolivar, no se han estudiado a profundidad. Es por ello que el principal objetivo de
esta investigacion fue determinar las caracteristicas clinicas y epidemioldgicas de las
enfermedades neurocutdneas, en pacientes pediatricos, Consulta externa de
Neuropediatria, Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz Y Péez”, Ciudad Bolivar,
Estado Bolivar, enero 2018- 2023. La metodologia empleada correspondi6 al tipo de
investigacion retrospectiva y descriptiva. Con respecto a los resultados se obtuvo que
el 44,2% de los pacientes estudiados fueron diagnosticados con Esclerosis tuberosa.
El 54,65% de la poblacion era de sexo masculino. El 77,91% de los pacientes
provenian del municipio Angostura del Orinoco, Estado Bolivar. En relacion a los
antecedentes familiares, los diagnosticados con esclerosis tuberosa representaron un
6,98% de los antecedentes de primer grado, y un 4,65% de antecedente familiares de
segundo. Las manchas cafés con leche se presentaron en el 92% de los pacientes con
NF1. Las maculas hipocromicas se observaron el 76,32%. de los casos de ET. La
mancha de vino se presento en el 100% de los diagnosticados con SWS, y los nevos
melanociticos se observaron en el 100% de pacientes con melanosis. la convulsién se
presento el 56,98% de todos los casos y las nefropatias se presentaron en el 12.79%
de todos los diagnosticados.

Palabras Clave: Enfermedades neurocutineas, esclerosis tuberosa,

neurofibromatosis
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INTRODUCCION

Las enfermedades de la piel, congénitas o adquiridas, han llamado la atencién
desde tiempos prehistoricos y existe evidencia escrita en civilizaciones antiguas como
en los Sumerios (Mesopotamia) 5000 afios a.C., donde describen especificamente en
el recién nacido el vérnix caseoso y enfermedades cutaneas congénitas, hay también
evidencia encontrada en: los Papiros de Ebers en Egipto, en los sagrados libros
Hindds de la antigua India, en el Corpus Hippocraticum, (Lizardo, 2020).

La dermatologia pediatrica como una subespecialidad, surgié en la segunda
mitad del siglo XX es de creacion reciente, como consecuencia del desarrollo de dos
especialidades, que son sus ancestros, la pediatria y la dermatologia. En la mayor
parte de los paises de Latinoamérica los nifios y adolescentes representan el 60% de
la poblacién y en la consulta de un pediatra general entre el 10-20% de los pacientes

presentan lesiones dermatoldgicas, (Lizardo, 2020).

Los sindromes neurocutaneos son un grupo de trastornos caracterizados por la
afectacion conjunta de diferentes estructuras que tienen un origen embrioldgico
comdn en el desarrollo del neuroectodermo (Sistema Nervioso Central, Sistema
Nervioso Periférico y piel con anexos), son fenotipica y genéticamente diferentes,
(Fernandez y Morillo, 2015).

Los trastornos neurocutaneos tienen una afectacion multisistémica, presentan
lesiones cutaneas caracteristicas asociadas frecuentemente a alteraciones neurologicas
y oculares, es comun que las manifestaciones cutaneas no se observen al nacimiento,
por lo que el médico desempefia un papel importante en el diagndstico desde la
atencion primaria, la presencia de numerosas mancha café con leche, lesiones

hipocromicas irregulares, alteraciones discromicas extensas, angiomas faciales o



lesiones melanicas anticipan con frecuencia la clinica neurolégica y deben alertar al

profesional que las observa, (Salas, et al., 2013).

Las neurofibromatosis son un grupo de trastornos de que predisponen a
tumores, caracterizados por el desarrollo de neoplasias que afectan principalmente al
sistema nervioso central y al sistema nervioso periférico. La enfermedad de Von
Recklinghausen, también llamada neurofibromatosis periférica, clasica o
neurofibromatosis tipo 1 (NF1) que es el término actual, es una enfermedad
multisistémica, que se caracteriza principalmente por la presencia de: manchas café
con leche, efélides axilares e inguinales, nédulos de Lisch en el iris, neurofibromas
cutaneos y mayor riesgo de desarrollo tumoral. Tiene una marcada variabilidad
clinica y aungue algunos rasgos se presentan al nacimiento, otros van a manifestarse
con la edad. Las manifestaciones clinicas aumentan con la edad y pueden variar en

namero, forma e intensidad de pa-ciente a paciente, (Duat, 2020).

La prevalencia de la enfermedad de Von Rec-klinghausen es de 1 en 50.000
nacidos vivos y su edad de aparicion es variable, con diagndstico en la nifiez en su
mayoria. Es la enfermedad neurocutanea mas frecuente, la incidencia es de 1 en 3000
nacidos vivos, con expresividad variable, tiene manifestaciones cutaneas y no
cutaneas, sin preferencia de género. Se relaciona con la mutacion del gen NF1, en el
locus 17qg11,2, que codifica para una proteina deno-minada neurofibromina, que
actla como supresor tumoral y, a su vez, inhibe la estimulacion del creci-miento y
proliferacion celular. Presenta una penetrancia cercana al 100% en la edad adulta. Por
ello, no se salta generaciones y, en casos familiares, la madre o el padre deben

mostrar algan rasgo caracteristico de esta enfermedad, (Correa y Pasik, 2019).

La expresividad es muy variable, incluso en la misma familia, por lo que los
rasgos y complicaciones pueden ser distintos entre los familiares, la tasa de mutacion

del gen NF1 es muy alta y mas del 50% no tienen historia familiar de NF1 y



corresponden a mutaciones de novo, (Correa y Pasik, 2019). Aunque la mitad de los
individuos con NF1 presentan una forma leve, la severidad resulta muy variable vy,
por tanto, casi imposible de predecir. La gran variabilidad clinica, los riesgos
tumorales y la evolucion impredecible imponen el seguimiento anual de los nifios
asintomaticos. Las complicaciones severas afectan a una minoria de pacientes, sin
embargo, es lo que va a condicionar la morbimortalidad de esta enfermedad, (Theran,
etal., 2022).

El diagnostico se basa en criterios clinicos; sin embargo, en la infancia no
siempre es facil, dado que muchas de las manifestaciones clinicas van apareciendo
con la edad, no hay pacientes asintomaticos, sin embargo algunos pueden cumplir
Unicamente las caracteristicas cutaneas sin presentar grandes complicaciones a lo
largo de su vida. También puede realizarse el diagnéstico molecular, aunque por su
complejidad suele requerir diferentes técnicas, (Fernandez y Morillo, 2015).

El Instituto Nacional de Salud de EE.UU. definio en 1988, un consenso de
criterios clinicos para el diagnéstico de NF1 si se cumplen 2 o mas de las siguientes:
1. Presencia de 6 o mas manchas “café con leche” mayores de 5 mm en la
prepubertad o mayores de 15 mm si son pacientes pospuberales; 2. Presencia de 2 o
mas neurofibromas de cualquier tipo o un neurofibroma plexiforme; 3. Pecas/efélides
en la axila (o ingle); 4. Glioma de la via Optica; 5. Observar con l&mpara de hendidura
2 0 méas nddulos Lisch (hamartomas del iris); 6. Existencia de displasia del esfenoides
0 adelgazamiento de la cortical de huesos largos con o sin pseudoartrosis; 7. Un
pariente de primer grado afectado (padres, hermanos, hijos). Estos criterios estan ain

vigentes, (Fernandez y Morillo, 2015).

Diagnosticar la NF1, puede ser dificil en los nifios mas pequefios, si bien los
criterios clinicos son muy especificos y sensibles a partir de los 8 afios de vida,

apenas el 45% de los nifios menores de 1 afio los cumplen. Los lactantes suelen



acudir por manchas café con leche, pero habitualmente si no presentan antecedentes
familiares, no cumplen ningin otro criterio para su diagnostico, (Correa y Pasik,
2019).

Las complicaciones de la NF-1 se deben a afectacion directa de los diversos
sistemas por los neurofibromas, a un riesgo incrementado de malignizacion (la
mayoria son fibrosarcomas, pero también otros tumores malignos, inclusive
leucemias) y a una serie de asociaciones mal comprendidas tales como trastornos de
aprendizaje, macrocefalia, convulsiones, deficits neuroldgicos secundarios a tumores,
compresion medular, neuropatia, tumores de nervios periféricos, cosméticos, prurito,
hipertensién, sangrado u obstruccién debido a neurofibromas, estrefiimiento, talla
corta, trastorno neuroendocrino debido a tumores hipotaldmicos, pubertad anormal,
feocromocitoma, displasia de alas del esfenoides, escoliosis, arqueamiento congénito
0 pseudoartrosis, quistes dseos, hipercrecimiento 6seo, malformaciones orbitales,

glioma optico, (Guia, 2018).

Esta es una enfermedad multisistémica que precisa de una atencion
multidisciplinaria, una supervisiéon periodica ayuda a una deteccion precoz de las
complicaciones y a un tratamiento sintomatico de las mismas si fuera preciso. Los
pacientes pueden requerir tratamientos farmacoldgicos, como metilfenidato por
TDAMH, antihipertensivos, asi como cirugias por diversos motivos como: escoliosis,
neurofibromas, hidrocefalia o tumores. En los casos de neurofibromas en las raices
espinales, la indicacién de cirugia se basa en la progresion de los sintomas y déficits
neuroldgicos. En la Gltima década se estan disefiando nuevas estrategias terapéuticas
antineoplasicas con mecanismos de accion selectivos, los resultados mas alentadores
son los obtenidos con inhibidores de MEK, como el selumetinib en neurofibromas

plexiformes, (Duat, 2020).



La neurofibromatosis tipo 2 (NF2) o de los tumores acusticos bilaterales , es
una enfermedad hereditaria, autosomica dominante, con penetrancia completa, que
ocasiona la aparicion de maltiples tumores en el sistema nervioso central y periférico,
afectacion ocular y lesiones cutaneas de distinta indole. Es una enfermedad poco
frecuente pero con una gran morbimortalidad, sobre todo cuando aparece durante los
primeros afios de vida. Se origina por mutaciones en el gen NF2 localizado en el
brazo largo del cromosoma 22 (22q12.2), este gen codifica para una proteina llamada

schwannomina o merlina, (Beltran-Ontiveros, 2022).

No suele mostrar preferencia por ningin sexo o raza y, a pesar de que
inicialmente se consideraba una enfermedad extremadamente infrecuente, estudios
recientes demuestran que su incidencia es cercana a 1/25.000 pacientes/afio y su
prevalencia a 1/60.000 pacientes. En la NF2, los tumores son mucho mas frecuentes y
de mayor morbilidad que los de la NF1, (Beltran-Ontiveros, 2022).

Todos los sujetos que hereden una mutacién en el gen de la neurofibromatosis
tipo 2 (NF2), desarrollaran dicha enfermedad, caracterizada por el crecimiento de
schwanomas, habitualmente vestibulares y de forma bilateral, asi como meningiomas,
ependimomas u otros tumores benignos del sistema nervioso central, antes de los 30
afios de edad, el aspecto mas conocido es el desarrollo de los schwannomas
vestibulares bilaterales, estos tumores aparecen en el 95% de pacientes y producen
una sordera neurosensorial que suele manifestarse alrededor de los 27 afios de edad,
(Beltran-Ontiveros, 2022).

Los criterios diagnosticos de la neurofibromatosis tipo 2 definidos por los
Institutos Nacionales de Salud, solo requieren la presencia de un criterio para hacer
el diagndstico: Schwannomas bilaterales del VIII par craneal diagnosticados por
RNM o TAC (la biopsia para confirmacidén anatomopatol6gica no es necesaria, antes

de los 70 afos); 2. Familiar de primer grado con NF2 y a) Schwannoma unilateral



del VIII par, de inicio temprano (antes de los 30 afios de edad). b) Dos de los
siguientes tumores Meningiomas, Glioma, Schwannoma no vestibular, nifios con

opacidad lenticular subcapsular posterior (catarata cortical juvenil).

En tercer lugar Schwannoma del VIII unilateral diagnosticado por TAC 0 RNM
de inicio temprano (detectado en paciente menor de 30 afios) y 2 de los siguientes
tumores Meningioma, Glioma, Schwannoma no vestibular, Catarata cortical juvenil,
4. Meningiomas multiples y a) Schwannoma del V111 par unilateral; b) o dos de estos
tumores Glioma, Schwannoma no vestibular, Catarata cortical juvenil, (Correa y
Pasik, 2019).

Existe la idea generalizada de que en la NF2, a diferencia de lo que ocurre en la
NF1, las manifestaciones cutaneas son infrecuentes y poco especificas, por lo que no
se incluyen entre los criterios diagnosticos de la enfermedad. Sin embargo, nada méas
lejos de la realidad; las lesiones cutaneas en la NF2, si bien no son tan frecuentes
como en la NF1, pueden resultar suficientemente caracteristicas como para sospechar
la enfermedad e incluso confirmar el diagnostico. Se identifican fundamentalmente 2
tipos de lesiones cutaneas en este contexto: las manchas café con leche y los
schwannomas cutaneos, siendo estos Gltimos los més caracteristicos, (Plana-pla et al.,
2017).

La expresion clinica de la NF2 en los nifios difiere en muchos aspectos a la del
adulto, se ha descrito una elevada proporcion de schwannomas en los nervios
diferentes al VIII par craneal (de hecho solo el 15-30% de nifios comienzan con
schwannomas vestibulares), una mayor proporcion de meningiomas localizados en la
columna, una mayor frecuencia de mononeuropatia e incluso en algunos enfermos se
han detectado calcificaciones intracraneales similares a las que se pueden ver en

algunos casos de esclerosis tuberosa, (Plana-pla et al., 2017).



El tratamiento consiste en solucionar las complicaciones que vayan
apareciendo, asi como el crecimiento de las tumoraciones existentes. La esperanza de
vida aproximada en esta poblacién es de 36 afios, con una supervivencia media desde
el momento del diagnostico de 15 afios, actualmente, la superviven-cia esta
mejorando gracias al diagnostico temprano de la enfermedad y un mejor tratamiento
de sus complicaciones en centros especializados, (Correa y Pasik, 2019).

El complejo de esclerosis tuberosa o Esclerosis Tuberosa es del grupo de las
facomatosis o sindromes neurocutaneos, su nombre se compone la palabra latina
tuber (crecimiento en forma de raiz) y la palabra griega skleros (duro), para referirse a
las lesiones gruesas y firmes llamadas tuberes. Es una enfermedad genética
hereditaria, autosomica dominante; los genes involucrados son el TSC1 en el locus
génico 9934 (que codifica hamartina) o TSC2 (codificacién de tuberina) el locus
génico 16p13. En raros casos con delecciones de TSC2 abarcan el gen PKD2
presentando una enfermedad poliquistica de inicio temprano grave, (Nufiez, et al.,
2016).

Consiste en una enfermedad de extremada variabilidad que puede afectar
cualquier organo, siendo los hallazgos mas comunmente descritos: tumoraciones
benignas en piel, cerebro, rifiones, higado, pulmones y corazén, provocando
disfuncion multiorganica, sustituyendo el parénquima normal por una variedad de
células alteradas, (Nufiez, et al., 2016). Esta enfermedad neurocuténea es la segunda
en frecuencia superada por la neurofibromatosis; y se estima una prevalencia de 1 en
9.000 individuos en la poblacion en general y se ha estimado que su incidencia oscila
entre 1 en 5.000 a 10.000 nacidos vivos. Se sabe que afecta por igual a todos los
grupos étnicos y que su distribucion es similar en ambos sexos, (Garcia-Martin, et al.,
2021)



Las manifestaciones clinicas de la Esclerosis Tuberosa son heterogéneas y se
desarrollan principalmente en la infancia, por lo general antes de los 10 afios de vida,
manifestdndose habitualmente con epilepsia, autismo y falla cardiaca. Por el
contrario, en el adulto se caracteriza por la presencia de falla renal, alteraciones
pulmonares o dermatoldgicas. Al ser su evolucién de carécter progresivo, su

expectativa de vida en la mayoria de los casos es de 35 afios, (Nufiez, et al., 2016).

Los principales hallazgos clinicos descritos en orden de frecuencia son: lesiones
dérmicas con mas del 90%, lesiones cerebrales 90%, anormalidades renales 70-90%,
hamartomas retinianos 50%, y rabdomiomas en aproximadamente 40-60% de los
pacientes. En la actualidad la triada clasica o triada de Vogt discapacidad intelectual,
epilepsia y lesiones cutaneas (adenoma sebaceo también llamado angiofibroma facial)
esos tres sintomas se encuentran en el 30% de los casos 0 en menos de un tercio de
los pacientes y hasta en 6% de los casos no se presentan ninguna de dichas

caracteristicas, (Gémez y Vargas, 2018).

Las manifestaciones cutaneas son variables y se expresan por la presencia de
maculas hipocrémicas estas son las lesiones més frecuentes, encontrandose en el
90% de los casos, se presentan desde el nacimiento o en la infancia, pudiendo
manifestarse en forma Gnica o multiple (éstas en patron de confetti), su localizacion

habitual es en tronco o en extremidades, (Nufiez, et al., 2016).

La presencia de angiofioromas o adenomas sebaceos ocurren en
aproximadamente el 75% de los pacientes, su comienzo habitual es entre los 2 a 5
afios de edad y por lo general se presentan de forma multiple, su aspecto es de
nodulos rojizos sobre un fondo eritematoso, en algunos casos suele confundirse con
acné, unicamente que dichas lesiones no menguan, suelen presentarse en nariz,
mejilla y menton; por lo general confluyen entre si y se tornan en apariencia carnosa;

otra manifestacion cutanea importante es la placa de Chagrin es considerada un



criterio mayor, siendo descrita en 65% de los casos, consiste en una lesion rugosa,
elevada, de coloracion anaranjada, localizada habitualmente en la region lumbosacra,
(Nurez, et al., 2016).

La esclerosis tuberosa debido a la serie de alteraciones estructurales que
produce tiene manifestaciones neuroldgicas y neuropsiquiatricas, que dependiendo de
su severidad aumentan el riesgo de morbimortalidad. Las manifestaciones
neuroldgicas mas notorias comprenden varios tipos de epilepsia presentes en 60-90%
de los casos, por lo general aparecen en el segundo afio de vida y suele ser el
principal motivo de consulta. Asimismo, se aprecia retardo neurocognitivo en 48% de
los pacientes, estando estrechamente relacionado con la edad temprana de inicio de

convulsiones, (Gémez y Vargas, 2018).

Los trastornos mentales estan presentes en 60 al 80% de los pacientes, se
caracterizan por una variabilidad de manifestaciones que van desde trastornos de
conducta y comportamiento con tendencias psicoticas hasta retraso psicomotor;
siendo el autismo el trastorno del comportamiento mayormente observado, (Gémez y
Vargas, 2018).

El diagnostico se efectia con la utilizacion de criterios clinicos,
imagenoldgicos, genéticos, existen varios criterios para diagnosticar esclerosis
tuberosa, los que rigen actualmente son del Grupo Internacional de Esclerosis
Tuberosa actualizado en el 2012, con estos criterios clinicos se puede clasificar como
diagnédstico definitivo cuando tiene dos criterios mayores o uno mayor con > 2
menores y como diagnostico posible si presenta un criterio mayor o >2 menores,

(Garcia-Martin, et al., 2021).

Criterios mayores: 1. Angiofibromas faciales (>3) o placas en la frente; 2.

Maculas no traumaticas hipomelanicas (>3 al menos de 5 mm de diametro); 3.
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Fibromas ungueales o periungueales no Traumaticos (>2); 4. Parche lijoso o placas
de chagrin (nevus de tejido conectivo); 5. Multiples hamartomas nodulares retinianos;
6. Tuberomas o displasias corticales (incluye lineas de migracion radial de sustancia
blanca cerebral); 7. N6dulos subependimarios; 8. Astrocitoma subependimario de
células gigantes; 9. Rabdomioma cardiaco, Unico o multiples; 10. Linfangiomatosis
pulmonar; 11. Angiomiolipoma (>2). Criterios menores: 1. Pozos o pits distribuidos
al azar en el esmalte dental (>3). 2. Fibromas orales (>2). 3. Hamartoma no renal
(confirmacion histoldgica). 4. Placa acromica retiniana. 5. Lesiones cutaneas en
confeti. 6. Quistes renales maltiples (confirmacién Histoldgica). *Una combinacion
de estos dos criterios mayores (Linfangiomatosis pulmonar y Angiomiolipoma) sin
otros hallazgos no cumplen con el criterio de diagnoéstico definitivo, (Garcia-Martin,
etal., 2021).

No existe un tratamiento especifico para el Complejo de Esclerosis Tuberosa,
por lo que su manejo es paliativo en la mayoria de los casos y dependera del 6rgano
afectado; habitualmente oscila desde tratamiento médico hasta quirdrgico. Asimismo,
se debera brindar un seguimiento a las lesiones asociadas y emergentes, reduciendo
eventualmente la morbimortalidad en dichos pacientes. EIl pronéstico dependera de
las manifestaciones clinicas y complicaciones presentes, se debe recordar que los
hallazgos clinicos varian entre pacientes y con el transcurso del tiempo, existiendo
por ende pacientes con mas complicaciones que otros, el riesgo de morbimortalidad
se eleva en aquellos pacientes que presentan mayor afeccion a nivel de SNC y renal,

en quienes su pronastico es muy reservado, (Nufiez, et al., 2016).

El sindrome de Sturge-Weber (SWS) es un trastorno de malformacion vascular,
asociado con malformaciones capilares que incluyen una caracteristica marca de
nacimiento facial en vino de Oporto (malformacion vascular capilar), angioma
leptomeningeo (malformacion vascular capilar-venosa) y glaucoma. El sindrome de

Sturge-Weber es una enfermedad rara, con una incidencia estimada de 1 en 20.000 a
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1 en 50.000 nacidos vivos, (Sebold, et al., 2021). Es un trastorno neuroldgico
congénito, no hereditario que afecta a todos los grupos étnicos y de ambos sexos.
Ahora se sabe que tanto SWS como la marca de nacimiento en vino de Oporto
aislada, son causadas por una mutacion somatica activadora del gen GNAQ (R183Q),
que codifica la subunidad a de la proteina G, llamada Gaql (Higo), (Luat, et al.,
2019).

Las manifestaciones cutaneas se expresan por la presencia de las manchas en
vino de Oporto (PWS), estas son tipicamente de color rojo durante la infancia;
posteriormente, tienden a oscurecerse progresivamente, y cambiar a purpura,
mostrando también una hipertrofia de los tejidos blandos circundantes. Con el
tiempo, PWS también puede desarrollar nddulos vasculares y volverse mas
susceptible al sangrado espontaneo. En la poblacion general, el PWS facial se asocia
con SWS en 8% a 20% de los casos y cuando esta involucrada toda la region V1, del

nervio trigémino, la correlacién aumenta hasta un 70-80%, (Bianchi, et al., 2020).

La malformacion vascular leptomeningea, ocurre frecuentemente en la region
parieto-occipital y es ipsilateral a la marca de nacimiento en vino de Oporto. Sin
embargo, la afectacion intracraneal puede ser bilateral y estos individuos a menudo
manifiestan un fenotipo neurolégico de desarrollo mas grave. Las lesiones vasculares
leptomeningeas interrumpen el flujo sanguineo cerebral normal y, en Ultima instancia,
causan estasis, asi como una perfusion tisular insuficiente cronica, lo que resulta
histolégicamente en atrofia cerebral local debido a gliosis, pérdida de neuronas y

desarrollo de calcificacion, (Rosser, 2018).

Dentro de las manifestaciones neuroldgicas se incluyen: la cefalea, las
convulsiones, el deterioro neurolégico y cognitivo, las alteraciones de la motilidad, el
retardo mental, los trastornos del desarrollo y los episodios de isquemia vascular con

sus sintomas respectivos. Estas van a derivar del angioma leptomeningeo, presente
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hasta en el 98 % de los pacientes, (Cremé, et al., 2020). Las crisis epilépticas son el
déficit neurologico mas frecuente en los nifios SWS (75-100% de los casos).
Tipicamente, la epilepsia se caracteriza por ser focal con tendencia a la generalizacion
secundaria, incluso los ataques tonico-clonicos generalizados primarios son bastante

comunes y alcanzan una alta frecuencia diaria, (Bianchi, et al., 2020).

Un 60 % de nifios tiene retraso del desarrollo, problemas de aprendizaje y del
comportamiento. En estos son méas frecuentes los trastornos del espectro autista,
delirios y alucinaciones, que se relacionan con la extension de la lesion cerebral, con
la gravedad y edad de inicio de las convulsiones. El 62 % de los nifios tiene cefalea
tipo migrafia, de frecuencia variable, acompafiada de auras, nauseas, vomitos,
disartria, mareos y sensacion de un pulso facial. EI 33 % de los pacientes presenta
hemiparesia o hemiplejia por oclusion venosa o isquemia de los tejidos locales, suele
ser transitoria, (Cremé, et al., 2020).

El glaucoma tiene una prevalencia del 30% al 60%, puede presentarse con
inyeccion conjuntival, buftalmos o lagrimeo excesivo del ojo. La incidencia de
glaucoma alcanza su punto mé&ximo en la infancia y nuevamente en la adultez
temprana. El glaucoma puede ocurrir de forma unilateral o bilateral y no siempre
corresponde a la distribucion trigeminal de la marca de nacimiento en vino de Oporto,
(Rosser, 2018).

El diagndstico de SWS es ante todo clinico. La presencia de la mancha de vino
de Oporto al nacer, sugiere la realizacion de la evaluacién oftalmoldgica y de una
resonancia magnética cerebral, para descartar dicho diagnostico. La resonancia
magnética es el examen estandar de oro para el diagnostico SWS, mostrando
claramente sus principales caracteristicas en el cerebro, como el angioma
leptomeningeo, la atrofia cerebral y la posible asociada malformacién o dafios

corticales Es necesario realizar un seguimiento integral (clinico, evaluacion,
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neuroiméagenes, laboratorio), durante toda la vida de los pacientes para comprobar la
posible progresion de la enfermedad o complicaciones, y para planificar los

tratamientos necesarios, (Bianchi, et al., 2020).

Con respecto al tratamiento, no existe una terapéutica especifica para el SWS.
Es necesario el manejo multidisciplinario del paciente, para prevenir la progresion de
la enfermedad. Se deben controlar las convulsiones para evitar el deterioro
psicomotriz del paciente, generalmente se logra con 1 o 2 anticonvulsivantes mas
acido acetilsalicilico. Los anticonvulsivantes mas utilizados son oxcarbazepina,

carbamazepina, levetiracetam y fenobarbital, (Cremé, et al., 2020).

El acido acetilsalicilico (3-5 mg/kg/ dia) disminuye la frecuencia y la gravedad
de las convulsiones. No esta claro cuando comenzar el uso, ni se han evaluado otros
farmacos antiplaquetarios o anticoagulantes. En aquellos con convulsiones
refractarias, sobre todo si hay hemiparesia y déficit visual, se suele considerar la
hemisferectomia, reseccion focal u otras intervenciones quirdrgicas La cefalea se
puede prevenir con anticonvulsivantes, pues algunas se asocian a convulsiones. La

lamotrigina es Util en estos casos, (Cremé, et al., 2020).

La ataxia-telangiectasia (AT) es un sindrome neurodegenerativo, que se
presenta con disfuncion neurol6gica progresiva, alteraciones multisistémicas y
predisposicion al cancer. Los sintomas caracteristicos de esta enfermedad suelen
aparecer temprano en la infancia e incluyen ataxia cerebelosa, apraxia oculomotora,
corea y deterioro. Ademas, las células de los pacientes con TA presentan
inestabilidad cromosémica, hipersensibilidad a los rayos X, propension a neoplasias,
inmunodeficiencia variable y susceptibilidad a infecciones, lo que provoca sintomas
sistémicos como endocrinopatias, leucemias, radiosensibilidad y telangiectasias
oculares. La incidencia de esta enfermedad es baja, siendo de 1 entre 40.000 y

100.000 personas, (Martinez y Espinosa., 2020).
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Este es un trastorno autosémico recesivo que se asocia con defectos en los
mecanismos de regeneracion celular y reparacion del ADN. La AT es causada por
una mutacion en el gen ATM ubicado en el cromosoma 11. ElI gen ATM juega varias
funciones en diferentes tejidos, incluida la activacion de proteinas, la apoptosis, el
control del punto de control del ciclo celular y la reparacion del ADN. La mutacion
en el gen ATM conduce a un aumento del estrés oxidativo y al dafio progresivo del
ADN. EIl conocimiento sobre las muchas funciones del gen ATM explica muchas
caracteristicas clinicas de la AT, como la sensibilidad a la radiacién y la

predisposicion al cancer (Barros, et al., 2018).

La telangiectasia, es la manifestacion cutanea de la enfermedad, esta se observa
como dilataciones de color rojo, en los vasos de la esclerdtica del ojo. También se
pueden ubicar en areas de la piel expuestas al sol, particularmente en la cara y las
orejas. Esta manifestacion, por lo general aparece antes de los cinco afios de edad,
pero a veces ocurren mas tarde. La telangiectasia conjuntival es la caracteristica
principal de la AT, presentandose en el 80-90% de pacientes, sin afectar la capacidad
visual, (Amirifar, et al., 2020).

En los pacientes con AT, la ataxia troncal es el principal sintoma neuroldgico.
La neuro degeneracion espinocerebelosa progresiva suele manifestarse entre las
edades de 1 a 4 afios. También estd asociada con el deterioro de las habilidades
motoras finas y gruesas, apraxia oculomotora, nistagmo, retraso en el inicio y la
velocidad del habla. En casi todos los pacientes con AT, presentan una forma grave
de corea, coreoatetosis y distonia. La progresion de la ataxia y la hipotonia, conlleva

al uso de sillas de ruedas, a la edad de 20 afios, (Amirifar, et al., 2020).

La inmunodeficiencia es una manifestacion cardinal de la AT, esta provoca
reduccion de la respuesta inmunoldgica mediada por células. La deficiencia

inmunolégica mas comdn, es la linfopenia de células B o T, especialmente la
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disminucion del recuento y funcion de los linfocitos CD4+ T. Esto provoca
predisposicion a las infecciones pulmonares bacterianas. Siendo la neumonia
recurrente una de las principales complicaciones y causa de muerte, en muchos de

estos pacientes, (Levy y Lang, 2018).

Otra de las complicaciones mas frecuentes en los nifios mayores y adolescentes,
son las neoplasias malignas. El riesgo que tienen los pacientes con AT de padecer de
diversas neoplasias malignas, es de alrededor del 25% (> 100 veces mas que en la
poblacion general). Los tipos mas comunes de malignidad en jovenes son la leucemia
y el linfoma, estos dos tipos de céancer representan el 85% de malignidad en la
infancia, (Amirifar, et al., 2020).

El diagndstico de AT generalmente se confirma por una combinacion de las
caracteristicas clinicas neuroldgicas, con uno mé&s, de los siguientes items:
telangiectasias, infecciones pulmonares frecuentes y anomalias de laboratorio
especifico. Dentro de los biomarcadores de laboratorio, usados para el diagnostico, se
encuentran: la dosis sérica de alfa-feto proteina (AFP), la albdmina, el colesterol y las
inmunoglobulinas. En general, los pacientes tienen elevacion de los niveles sérico
AFP, reduccion o ausencia de IgA y/u otras inmunoglobulinas, linfopenia y

disminucion del namero de linfocitos CD4+, (Vasconcelos., et al., 2021).

El diagnostico de TA también puede confirmarse por deficiencia de Proteina
ATM en nimero o identificaciébn de mutaciones patoldgicas en el gen ATM. La
mayoria de los pacientes tienen estudios de neuroimagen normales en la infancia,
evolucionando con degeneracion difusa o atrofia del vermis o de los hemisferios

cerebelosos, (Vasconcelos, et al., 2021).

Hasta el momento, no existe una terapia curativa disponible para el AT, pero

existen algunos medicamentos que pueden ser Utiles en el manejo de los sintomas. A
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fin de reducir las afecciones neuroldgicas se recomienda la fisioterapia motora y
respiratoria, asociada a la administracion de farmacos, como la fluoxetina, el
baclofeno y el clonazepam. Para la prevencién de las infecciones, se recomienda la
administracion profilactica de antibidticos, la vacunacién contra Streptococcus
pneumoniae, Neisseria Meningitides, Haemophilus influenzae. Ante la presencia de
un proceso neoplasico, es importante recordar que la quimioterapia debe ser

individualizada y la radioterapia esta proscrita (Amirifar, et al., 2020).

La melanosis neurocuténea, es considerada un trastorno congénito esporéadico,
cuya caracteristica primordial estd dada por la presencia de nevos pigmentados
gigantes o mdltiples en la piel, asi como una excesiva proliferacion de células
melanicas en la leptomeninge. La incidencia es similar en ambos sexos, y se observa
historia familiar en pocos casos. Su prevalencia se estima en 1/50.000-1/200.000. La
incidencia de la melanosis neurocutanea sintomatica es aproximadamente de entre un

tercio y la mitad de los casos, (Mengana, et al., 2022).

Se cree que la etiologia de la melanosis neurocutanea es el resultado de la
proliferacion anormal prenatal de melanocitos derivados de las crestas neurales en el
sistema nervioso central, pero el mecanismo patogénico todavia no estd claro.
Estudios de biologia molecular han permitido esclarecer que existen mutaciones
especificas que pudieran ser la causante de este defecto congeénito, asi se ha
encontrado la mutacion en el gen NRAS, en estudios de varios nevos melanicos
gigantes. En la actualidad se estudia el origen de este defecto congénito y se especula
que pudiera estar en relacion con mutaciones somaticas del protooncogen c-Met,
donde la expresion del factor de crecimiento especifico, es un promotor de la
proliferacion y movilidad de los melanocitos, pudiera causar una alteracion en el

crecimiento y migracién de los melanoblastos, (Mengana, et al., 2022).
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La expresion cutanea de esta enfermedad, es la presencia de nevos en la piel.
Estos son definidos como lesiones pigmentadas oscuras circunscritas, con bordes
irregulares que pueden ser levantados o planos. Estdn generalmente presentes al
nacer, aungue se pueden desarrollar nuevos nevos mas tarde en la vida. En dos tercios
de los pacientes con melanosis se observa con un nevo gigante melanocitico
congénito y en el tercio restante de los pacientes, multiples nevos melanociticos méas

pequefios sin una sola lesion grande, (Sharouf, et al., 2018).

En adultos, un nevo gigante se define como un nevo de al menos 20 cm de
didmetro, mientras que, en los nifios, un nevo gigante mide al menos 9 cm si esta en
la cabeza y al menos 6 cm si estd en el tronco. Los nevos se localizan mas
comunmente en la parte posterior del tronco, en regiones de la linea media, la cabeza
y el cuello, (Vanood, et al., 2020).

Los nevos melanociticos gigantes tienen particular propension al melanoma
entre el 5% y 20 %. La capacidad de evolucionar a un melanoma, tiene picos de edad
diferentes segun la forma clinica. Los nevos gigantes tienen una incidencia maxima
en los primeros cinco afios de vida y otra después de la pubertad. ElI 2 % de los
melanomas aparecen en la infancia e incluso algunos autores, encuentran que el
riesgo de desarrollar un melanoma es proporcional al tamafio. La localizacién tiene
importancia para la asociacion con otros defectos, como, por ejemplo, se ha reportado
que la localizacion en la region lumbosacra esta relacionada con espina bifida o

mielomeningocele, (Mengana, et al., 2022).

En relacion a la afectacion neurologica, los pacientes con melanosis, presentan
maultiples sintomas, que aparecen cuando la lesion en la leptomeninge crece y ejerce
un efecto de masa sobre las células cerebrales. Esto genera convulsiones, disfuncién
de los nervios craneales/espinales, déficit sensitivo motores. Los pacientes pueden

experimentar dolor de cabeza, vomitos recurrentes, letargo, fotofobia e hidrocefalia
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debido al aumento de la presion intracraneal. Los sintomas generalmente aparecen
antes de los dos afios de edad, sin embargo, también se ha informado una

presentacion tardia en nifios mayores, adolescentes y adultos, (Farabi, et al., 2021)

La melanosis neurocutanea también se ha relacionado con diferentes anomalias,
como la malformacion del tronco cerebral, anomalias cardiacas congénitas
(transposicion de las grandes arterias, defecto septal ventricular), agenesia renal,

malformaciones esqueléticas, lipomatosis o hemihipertrofia, (Mengana, et al., 2022).

El diagndstico de melanosis neurocutinea, se realiza correlacionando los
sintomas neuroldgicos con las manifestaciones cutaneas. Dentro de los criterios
diagnosticos se encuentran: 1. La presencia de nevos melanociticos congenitos
gigantes (lesion melanocitica presente al nacimiento que llega a medir >20 cm en el
adulto) o multiples (al menos tres lesiones) asociados a melanosis 0 melanomas

meningeos (Orantes, et al., 2019).

Las lesiones cutaneas son el sello distintivo del diagndstico de melanosis; sin
embargo, la resonancia magnética juega un papel fundamental en la demostracion del
depdsito de melanina en el SNC. La RM debe realizarse en todos los pacientes con
nevus melanociticos gigantes, preferiblemente dentro de los primeros 6 meses de
vida, (Barros, et al., 2018).

Las opciones de tratamiento para la melanosis neurocutanea sintomatica, son
poco satisfactorias. Dentro del esquema terapéutico se recomienda el tratamiento
convencional para las convulsiones, y para el caso del melanoma maligno, se debe de
administrar combinaciones de quimioterapia (vincristina, ciclofosfamida y
metotrexato intraventricular), estos farmacos pudiesen mejorar y prolongar la vida del
paciente. Por lo general, la quimioterapia y la radioterapia muestran sintomas

relativamente pobres. El pronostico es generalmente malo, la mitad de los pacientes
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mueren dentro de los 3 afios posteriores al inicio de los sintomas neuroldgicos,
(Ruggieri, et al., 2020).

Tomando en cuenta los aspectos mencionados anteriormente, podemos afirmar
que los sindromes neurocutaneos, son afecciones caracterizadas por la asociacion de
trastornos neurolégicos y manifestaciones dermatoldgicas. EI conocimiento de las
caracteristicas clinicas y de los datos epidemioldgicos de estos sindromes, permite el
diagnostico temprano por parte del médico general. El diagnostico oportuno de
dichos trastornos favorece el manejo adecuado del paciente, evitando complicaciones,
y por consiguiente mejorando la calidad de vida, (Salas, et al., 2013)

En relacion a los estudios epidemioldgicos, en la Universidad Nacional
Kapodistriana y en el Hospital de Nifios de Sofia en Atenas, Grecia, se realiz6 un
trabajo de investigacion descriptivo y retrospectivo, durante el periodo de 2016-2019.
El estudio se basd en la descripcién de las manifestaciones dermatoldgicas y
neuroldgicas de los pacientes diagnosticados con alguna enfermedad neurocutanea.
Los datos fueron obteniendo mediante la revision sistematica de las 125 historias
clinicas, con diagnostico confirmado, (Kokkinou, et al., 2019).

Los resultados indicaron que los sindromes neurocutaneos mas frecuentes, son
la neurofibromatosis tipo 1 (NF1) en 89 pacientes y complejo de esclerosis tuberosa
en 17. Dentro de las manifestaciones dermatoldgicas presentes en los pacientes con
diagnostico de NF1, se incluyeron: las maculas cafés con leche en todos los pacientes,
las pecas axilares y/o inguinales y los neurofibromas cutaneos o subcutaneos.
Aproximadamente la mitad de los pacientes tenian problemas de aprendizaje y
trastorno por déficit de atencidn con hiperactividad, seguidos por el retraso mental, el
trastorno del espectro autista, cefalea y convulsiones. La escoliosis solo estuvo

presente en 15 de los pacientes, (Kokkinou, et al., 2019).
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Otro estudio de tipo retrospectivo, fue realizado en El Salvador, en el cual se
desempefid una revision exhaustiva de 60 expedientes de nifios y adolescentes con
diagnostico de facomatosis dentro del Hospital de nifios Benjamin Bloom, durante el
periodo de tiempo del 2007 al 2017. Los resultados arrojaron que el sindrome
neurocutdneo con mayor frecuencia era la NF1 seguido de la NF2. También se reveld
que mas de una tercera parte de los pacientes con diagndstico de sindrome

neurocutaneo, fueron diagnosticados con epilepsia, (Fortin y Valencia, 2018).

En Sonora, México se realiz6 un estudio retrospectivo, observacional, no
experimental y cuantitativo, que se basé en la revision de los expediente clinicos de
los pacientes con diagndstico de alguna de las ENC, con los siguientes criterios de
inclusion: a) diagnostico de ENC, b) nifio(a) y adolescentes, ¢) valorados en la
consulta externa neuropediatrica como pacientes, d) en el periodo comprendido del
primero de agosto de 1998, al primero de agosto del afio 2004, e) evaluados en la
consulta institucional de la Unidad de Terapia Infantil (UTI) anexa al Centro de
Higiene Mental “Dr. Carlos Nava M.”, (Campbell y Figueroa, 2005).

En total se estudiaron 13 pacientes, de los cuales 10 eran de sexo femenino y 3
de sexo masculino. Las ENC identificadas fueron: CET (9 casos), SWS (3 casos), y
NF1 (1 caso). Las manifestaciones clinicas en la CET consistieron en maculas
hipocromicas ubicadas en la cara, tronco, abdomen y extremidades, su tamafo varid
de 1 cm de ancho, por 2-3 cm de largo, en forma de hoja de arbol, ademas de la
presencia de angiofibromas en cara. Todos cursaban con retraso psicomotor y
epilepsia. En los casos de SWS, todos cursaron con una macula de color “vino
oporto” en cara, con distribucion en el area de inervacion del trigémino, mientras que
las manifestaciones neuroldgicas eran la hemiplejia, las crisis convulsivas de dificil

control y el retraso psicomotor, (Campbell y Figueroa, 2005).
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La paciente con diagnostico de NF1, presenté maculas color “café con leche”,
maltiples en cara, cuello, térax, abdomen y extremidades, asi como abundantes
efélides en ambas regiones axilares. Segun la prueba de WISC, resultd con un
Coeficiente Intelectual Global de 80 (dentro del rango de limitrofe), ademas de
trastornos de aprendizaje asociados, dificultades en la lectoescritura y en la
comprension de la lectura, (Campbell y Figueroa, 2005).

En el servicio de Pediatria del Hospital Universitario Rio Hortega de
Valladolid, en Espafia, se llevé a cabo un estudio de tipo descriptivo y retrospectivo,
en el cual se reviso la base de datos con las historias clinicas de aquellos pacientes
que fueron diagnosticados con NF1, en el periodo 2009 a 2020. El objetivo del
estudio era identificar las caracteristicas clinicas de los pacientes que fueron
diagnosticados con NF1. Se incluyen en el estudio 20 pacientes con diagnostico
confirmado, de los cuales, 6 eran de sexo femenino y 14 de sexo masculino, (Rivera,
2021).

En relacion a los resultados, el 70% (14) de los pacientes se diagnosticaron a
los 5 afios de edad o antes, el 25% (5) entre los 5 y 10 afios, y el 5% (1) en edades
posteriores a los 10 afios. EIl 45% (9) de los pacientes, tiene antecedente familiar de
primer grado. (Rivera, 2021). Las manchas cafés con leche estuvieron presentes en
todos los pacientes y fue uno de los 2 criterios exigidos para el diagnéstico. El 35%
de los pacientes presentaron TDAH, 45% problematica escolar, y 55% escoliosis,
(Rivera, 2021).

En el Hospital Pediatrico de Quito, Ecuador se realizd un trabajo de
investigacion de tipo descriptivo y retrospectivo, en el cual se incluyo a los pacientes
con diagndstico definitivo de esclerosis tuberosa en un periodo de 5 afios (2012-
2016). Los datos obtenidos en las historias clinicas, se ingresaron en una base de

datos Microsoft Excel 2012. Se identifico a 31 pacientes con diagndéstico definitivo
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de esclerosis tuberosa, 16 pacientes de sexo femenino y 15 pacientes de sexo
masculino. El 22,5% de los pacientes tuvieron antecedente familiar de la enfermedad,
(Pesantez, et al., 2018).

Con respecto al diagnostico, el 61,3% fue realizado antes de los 2 afios de edad
y en el 41,9% entre el primer y el sexto mes de vida (media: 16,57 meses). El signo
clinico inicial mas frecuente fue la deteccion de manchas hipopigmentadas en el
25,9%; mientras que el sintoma neurolégico méas frecuente al momento del
diagndstico fueron las convulsiones en el 74,1%. %. En 21 casos (67,74%) se
present6 algun tipo de deterioro cognitivo, 33,33% en forma leve, 38,09% moderado
y 29,58% de tipo severo. El 51,6% de los pacientes tuvo un trastorno de conducta,
hiperactividad en el 6,25%, desorden de ansiedad en un 62,5% Yy espectro autista en
un 31,25%, (Pesantez, et al., 2018).

En el Hospital Infantil Universitario Nifio Jests de Madrid, Espafia, se efectuo
un estudio comparativo, retrospectivo y transversal, en el cual se revisaron las
historias clinicas de pacientes diagnosticados con sindrome de Sturge-Weber entre los
afios 1998 y 2013. El objetivo del estudio era identificar las caracteristicas clinicas y
epidemioldgicas de pacientes diagnosticados con sindrome de Sturge-Weber. Se
incluyeron en el estudio 13 pacientes (54% varones y 46% hembras), con diagnostico
confirmado. La edad del diagndstico oscilé entre el mes de vida y los 27 meses, con
una media de edad de 15 meses, (Marafa, et al., 2017).

En los resultados se obtuvo que la manifestacion dermatoldgica mas frecuente
fue el angioma facial en el 61% de los casos, afectando al 38% el hemisferio
izquierdo, 23% el hemisferio derecho y 7% de afectacion bilateral. La afectacion
ocular se produjo en el 77% de los pacientes, siendo la patologia mas frecuente el
glaucoma (46%), seguido del estrabismo (23%) y la angiomatosis coroidea (23%).

Entre las manifestaciones neuroldgicas presentes, la mas frecuente fue la epilepsia en
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el 100% de los casos. El intervalo de edad de la aparicién de la primera crisis oscila
entre los 2 meses de vida y los 11 afios. Los pacientes también presentaron retraso
psicomotor (46%), retraso mental (46%), hemiparesia (39%), cefaleas recurrentes
(39%), y episodios stroke-like (23%), (Marafa, et al., 2017).

En el Hospital Infantil Edmond and Lilly Safra, del Centro Médico Sheba en
Israel, se realiz6 una investigacion de tipo transversal y retrospectiva. El objetivo de
este estudio era definir las manifestaciones neuroldgicas de los pacientes que
acudieron a dicho centro médico y fueron diagnosticados con ataxia- telangiectasia,
en el periodo de 2005 a 2008. En este estudio se revisaron las historias clinicas de 57

pacientes (37 nifios), con edades de 2 a 19 afios, (Nissenkorn, et al., 2011).

En relacion a los resultados la ataxia fue el sintoma neurolégico  mas
frecuente, presente en el 87% de los pacientes y la edad media de aparicion de fue a
los 1,4 afios. Otros de los sintomas neurologicos presentes fueron: la disartria
(82,1%), la dismetria (75,4%), la bradicinesia (69,2%), los movimientos
hipercinéticos (58,9%) y la distonia (15,8%). El 36% de los pacientes, a la edad
media de 8,3 afios (5 a 12 afios), requirieron el uso de silla de ruedas, (Nissenkorn, et
al., 2011).

En Venezuela se efectué un estudio observacional, mediante el registro
consecutivo de los pacientes pediatricos, de ambos sexos, entre 0 y 15 afios, con
criterios clinicos de una enfermedad neurocutanea, que consultaron al servicio de
neuropediatria del Hospital Universitario de Maracaibo, entre el periodo de tiempo de
2010 y 2013. EIl objetivo de este estudio era correlacionar las crisis epilépticas que
sufrian los pacientes, con el diagndstico de enfermedad neurocutanea. Los resultados
indicaron que 21 pacientes cumplieron criterios diagndésticos para EN, de los cuales
17 cursaron con crisis epilépticas. Siendo la esclerosis tuberosa y SSW, los causantes

mas frecuentes de estas crisis (Jiménez, et al., 2013).
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En la Unidad de Genética Médica de la Universidad de Los Andes (UGM-
ULA), estado Mérida, Venezuela, se ejecutd un trabajo de investigacion de tipo
observacional, que consistia en analizar los datos clinicos y epidemiologicos
disponibles, de los pacientes menores de 16 afios con diagnostico de NF1 y esclerosis
tuberosa, que fueron atendidos en la consulta de la UGM-ULA, en el periodo 2007-
2017. Se estudiaron 89 pacientes, de los cuales 73 fueron diagnosticados con NF1 y
16 con CET. En los resultados se obtuvo que 58 (79.45%) pacientes presentaron dos
criterios diagndsticos para NF1, siendo el retraso psicomotor y la dificultad del
aprendizaje las manifestaciones neurol6gicas mas comunes. Las méaculas cafés con
leche fueron las entidades dermatoldgicas mas frecuentes y presentes en todos los
casos de NF1, (Cammarata, et al., 2018).

Con respecto a la esclerosis tuberosa solo 10 pacientes (62.50 %) presentaron
dos criterios mayores para el CET, y las méculas hipocrémicas estuvieron presentes

en todos los casos, (Cammarata, et al., 2018).

En el Hospital Universitario de los Andes, ubicado en Mérida, Venezuela, se
elabor6 un estudio observacional, en el periodo 2005-2010. En dicha investigacion se
procedio a la revision de las historias clinicas, de aquellos pacientes con criterios
diagnosticos de esclerosis tuberosa, con un rango de edad de 2 a 12 afios, que
acudieron a la consulta de neuropediatria. Esta investigacion tenia por objetivo
describir las caracteristicas clinicas de los pacientes pediatricos. Los resultados
reflejaron que solamente 12 casos cumplieron con los criterios de esclerosis tuberosa
y 10 de estos pacientes cursaron con epilepsia (83%). ElI 50% de la poblacion
estudiada cursaba con retardo global del desarrollo y/o retardo en el desarrollo
psicomotor; y el 50% restante, con grados variables de retraso mental, (Lacruz, et al.,
2011).
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El motivo principal de consulta en el 50% de los casos fue la presencia de crisis
epilépticas. La distribucion en cuanto al sexo fue de 56% en varones y 44% en
hembras, siendo la edad preescolar el grupo etario predominante. Solo 11% de los
pacientes presento algun familiar con esclerosis tuberosa, 1o que represento una alta
frecuencia de mutaciones nuevas. El signo clinico més temprano y frecuente
encontrado, fueron las manchas hipocrémicas en "hoja de fresno”, con un porcentaje

significativo de rasgos autistas del 44%, (Lacruz, et al., 2011).

Las enfermedades neurocutaneas constituyen un campo extremadamente
amplio en las ciencias médicas, que lamentablemente en Venezuela y en el estado
Bolivar, no se han estudiado a profundidad. Debido a esto, se plantea la realizacion
del siguiente trabajo de investigacion, con respecto a la caracterizacion clinica y
epidemioldgica de las enfermedades neurocutaneas, en pacientes pediatricos, consulta
externa de neuropediatria, Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz Y Péez”,
Ciudad Bolivar, Estado Bolivar, 2018-2023, que tiene por finalidad determinar las

manifestaciones cutaneas y neuroldgicas mas frecuentes de esta poblacion.



JUSTIFICACION

Los sindromes neurocutdneos en sus caracteristicas clinicas, incluyendo los
sintomas de afectacién neuroldgica, pueden parecerse a los de otros trastornos
médicos. Esto provoca dificultad al momento de realizar el diagndstico, a través del
examen fisico y la anamnesis. En la mayoria de los casos, los médicos generales no
cuentan con los conocimientos suficientes de dichas patologias, implicando la
realizacion de un diagnostico errado, y por consiguiente retraso en la administracion
de tratamientos, lo que conlleva al incremento de las complicaciones, no solo de tipo

neuroldgico, sino también de tipo sistémico, (Fortin y Valencia, 2018).

En Venezuela, y en el estado Bolivar, no se conoce con exactitud la prevalencia
de estas enfermedades, lo que incrementa la necesidad, de elaborar estudios de
investigacion, que permitan aportar conocimientos cientificos de las caracteristicas

clinicas y epidemioldgicas de dichas enfermedades.

En funcion a lo expuesto anteriormente, y al impacto que tienen las
enfermedades neurocutaneas, en la calidad de vida de los pacientes, se decide
elaborar este estudio de investigacion, acerca de la caracterizacién clinica y
epidemiolégica de las enfermedades neurocutaneas, en pacientes pediatricos, que
acudieron a la consulta externa de Neuropediatria en Ciudad Bolivar, Estado Bolivar
en el periodo Enero 2018-2023. Facilitando asi, una base de datos epidemiolégicos,
que puedan ser usados para reforzar el conocimiento del personal médico y orientar a
su vez, el diagndstico y el manejo precoz de estos pacientes. Sumado a esto, el trabajo
es de importancia para el propio autor, puesto que servird para poner en préactica los
conocimientos adquiridos en la universidad, en relacién a los procesos de manejo y
de control de la enfermedad en discusidn, asi como también organizar la informacion

sobre esta area.

26



OBJETIVOS

Objetivo General

Determinar las caracteristicas clinicas y epidemiologicas de las enfermedades
neurocutaneas, en pacientes pediatricos. Consulta externa de Neuropediatria.
Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz Y Paez”. Ciudad Bolivar. Estado Bolivar.
Enero 2018- 2023.

Objetivos especificos

1. Clasificar las diferentes entidades neurodermatolégicas, encontradas en

la poblacion estudiada.

2. Sefialar la edad de paciente cuando se le realizo el diagndstico

3. Precisar la edad y el sexo de los pacientes estudiados.

4. Mencionar el lugar de procedencia de los pacientes evaluados

5. Precisar las enfermedades neurocutaneas, en los familiares de primer y

segundo grado, de la muestra seleccionada.

6. Mencionar las caracteristicas clinicas observadas en cada facomatosis.

7. Nombrar las manifestaciones neuroldgicas de los pacientes estudiados.

8. Describir las complicaciones de los pacientes seleccionados.
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METODOLOGIA

Disefio de estudio

El presente trabajo de investigacion corresponde a un estudio descriptivo,

retrospectivo y de corte transversal.

Area De Estudio

El area de estudio se encuentra localizada, en la consulta de Neuropediatria del

Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz y Pdez”. Ciudad Bolivar. Estado Bolivar.

Universo

Estuvo conformado por 1.856 pacientes que acudieron a la consulta de
Neuropediatria del Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz y Pédez”. Ciudad
Bolivar. Estado Bolivar, en el periodo de Enero 2018-2023. Que cumplieron con los

criterios de inclusion.

Poblacion y muestra

Representado por la totalidad de pacientes con el diagnostico confirmado de
enfermedad neurocutanea, siguiendo los criterios de inclusién estipulados, con una
muestra de 86 pacientes, controlados por la consulta de Neuropediatria del Complejo
Hospitalario Universitario “Ruiz y Paez”. Ciudad Bolivar. Estado Bolivar. En el
periodo Enero 2018-2023.
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Criterios de inclusién

e Pacientes menores de 12 afios de ambos sexos

e Pacientes con diagnostico confirmado de alguna de enfermedad
neurocutanea.

e Pacientes controlados por la consulta de Neuropediatria, Complejo

Hospitalario Universitario “Ruiz y Paez”. Ciudad Bolivar. Estado

Bolivar; en el periodo 2018- 2023.

Criterios de exclusion

e Pacientes que no acudan a la consulta de Neuropediatria del Complejo
Hospitalario Universitario “Ruiz y Paez”. Ciudad Bolivar. Estado
Bolivar.

e Pacientes controlados por otra institucion sanitaria.

Procedimiento de recoleccién de datos

Inicialmente se solicité autorizacion al personal directivo y el Departamento de
control de historias médicas (Apéndice A), se les informo sobre la importancia del
estudio, con el proposito de obtener su colaboracion. Se establecera un cronograma
con los dias y horas de asistencia a la recoleccion de la muestra. Se revisaron las
historias de cada paciente y se tomaron en consideracion todos los datos requeridos
para cumplir los objetivos de la investigacion, se vaciaron en una ficha de datos
elaborada por los autores y bajo la asesoria de un experto estadistico, se procedié a la

tabulacion, analisis y discusion de los resultados.
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Instrumento

Los datos fueron recolectados por medio de un formulario creado por los
autores (Apéndice B), validado por especialistas en Neurologia infantil y estadista, el
mismo consta de: edad, sexo, tipo de enfermedad neurocuténea, clinica observada,
entidades dermatoldgicas encontradas, edad del diagnostico, lugar de procedencia,
antecedente familiar de enfermedad neurocutanea, complicaciones, estudios

complementarios.

Tabulacion y Andlisis

Bajo la asesoria de un experto estadistico, se procedio a la tabulacion, analisis y
discusion de los resultados. Previo al andlisis de los datos se ingreso la informacion
obtenida con los instrumentos en la base de datos creada para efectos de la presente
investigacion en Microsoft Excel 2013, una vez ingresada la informacién se procedio
a realizar el respectivo analisis. Para el analisis descriptivo de las variables
cualitativas se realizaron porcentajes, que se presentaron en tablas de frecuencia

simple de una y doble entrada con nimeros y porcentajes.

Consideraciones bioéticas

La informacién recolectada de cada historia, sera debidamente respetada,

evitando en lo posible no revelar nombres de los pacientes o sus padres.



RESULTADOS

En el estudio realizado se evidencié que el universo fue de 1.856 pacientes y la
poblacion fue de 86 pacientes, en donde se reflejé que la enfermedad neurocutanea
mas prevalente fue la Esclerosis tuberosa con 38 pacientes que representan el 44,2 %,
(tabla 1).

La edad de diagndstico de neurodermatosis fue registrada con mayor
prevalencia en el grupo etario de los lactantes menores con 36 pacientes, representado
un 41,86%, siendo la Esclerosis Tuberosa la méas frecuente, con 19 pacientes que
representan el 22,09% (tabla 2).

Segun la edad de consulta y el sexo de los pacientes, se reporté un predominio
del sexo masculino con 47 pacientes representando el 54,65%, y la edad de consulta
mas frecuente de estos, fueron en los lactantes menores del sexo masculino con 17

pacientes representando un 19,77 % (tabla 3).

Se evidencia segun la procedencia de los pacientes con neurodermatosis, un
predominio de pacientes del provenientes del municipio Angostura del Orinoco con

67 pacientes representando un 77,91% (tabla 4).

Se observo que, segun el historial familiar, 6 de los pacientes con esclerosis
tuberosa tuvieron antecedente familiar de primer grado, representado por un 6,98%, y
4 tuvieron antecedente familiares de segundo grado, representado por un 4,65% (tabla
5).

Segun las manifestaciones dermatoldgicas, las manchas cafés con leche se

presentaron en 23 pacientes con NF1, representado el 92%. Las maculas
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hipocrémicas se observaron en 29 pacientes con ET, representando el 76,32%. La
mancha de vino se presentd en los 15 pacientes con SW, representando un 100% y los
nevos melanociticos se observaron en los 8 pacientes con melanosis, representando
un 100%. (tabla 6).

En relacion a la afectacion neuroldgica, la convulsion se presentd en 49
paciente, representando el 56,98% de todos los casos, siendo predominantes en la
esclerosis tuberosa y registrandose en 28 pacientes, representando un 32,56%. (tabla
7).

Con respecto a las complicaciones, las nefropatias se presentaron en 11
pacientes, representando el 12.79% de todos los diagnosticados, siendo mayoritarias
en la esclerosis tuberosa, y observandose en 6 pacientes, que representan en el 6,98%.
(tabla 8)



Tabla N° 1

33

Pacientes con enfermedades neurocutaneas segun la facomatosis diagnosticada.

Consulta externa de Neuropediatria. Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz Y

Piez”. Ciudad Bolivar. Estado Bolivar. Enero 2018- 2023.

Neurodermatosis N %
Neurofibromatosis tipo 1 25 29,1
Esclerosis tuberosa 38 44,2
Sindrome de Sturge-Weber 15 17,4
Melanosis neurocutanea 8 9,3
TOTAL 86 100

Fuente: historias clinicas
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Pacientes con enfermedades neurocutaneas segun la edad del diagndstico.

Consulta externa de Neuropediatria. Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz Y

Paez”. Ciudad Bolivar. Estado Bolivar. Enero 2018- 2023.

Edad de diagnostico

Neuro Recién nacido Lactante Lactante Pre escolar Escolar
dermatosis menor mayor
N % N % N % N % N %
Neuro 4 4,65 5 5,81 4 4,65 6 6,98 6 6,98
fibromatosis
tipo 1
Esclerosis 3 3,49 19 22,09 5 5,81 4 4,65 7 8,14
tuberosa
Sindrome de 0 0 7 8,14 2 2,33 5 5,81 1 1,16
Sturge-
Weber
Melanosis 0 0 5 5,81 1 1,16 1 1,16 1 1,16
TOTAL 7 8,14 36 41,86 12 13,95 16 18,6 15 17,44

Fuente: historias clinicas
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Tabla N° 3

Pacientes con enfermedad neurocutanea segun la edad y el sexo. Consulta
externa de Neuropediatria. Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz Y Paez”.
Ciudad Bolivar. Estado Bolivar. Enero 2018- 2023.

Sexo

Edad F % M % TOTAL %
Recién nacido 3 3,48 1 1,16 4 4,65
Lactante menor 11 12,79 17 19,77 28 32,56
Lactante mayor 5 5,82 12 13,95 17 19,77
Pre-escolar 14 16,28 8 9,30 22 25,58
Escolar 6 6,98 9 10,47 15 17,44
TOTAL 39 45,35 47 54,65 86 100

Fuente: historias clinicas
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Tabla N° 4

Pacientes con enfermedades neurocutaneas segun el lugar de su procedencia.
Consulta externa de Neuropediatria. Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz Y

P4ez”. Ciudad Bolivar. Estado Bolivar. Enero 2018- 2023.

Municipio N %
Angostura del Orinoco 67 77,91
Caroni 1 1,16
Angostura 3 3,49
Piar 5 5,81
Ciudad Orinoco 10 11,63
TOTAL 86 100

Fuente: historias clinicas



Tabla N° 5
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Pacientes con enfermedad neurocutanea segun los antecedentes familiares de

primer y segundo grado con diagnéstico de neurodermatosis. Consulta externa de

Neuropediatria. Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz Y Péez”. Ciudad Bolivar.

Estado Bolivar. Enero 2018- 2023.

Grado de consanguinidad

Enfermedad Segundo Sin
neurocutanea Primer grado grado antecedente
N % N % N %
Neurofibromatosis
1(25) 2 2,33 4 4,65 19 22,09
Esclerosis tuberosa
(38) 6 6,98 4 4,65 28 32,56
Sindrome de
Sturge-Weber (15) 0 0 0 0 15 17,44
Melanosis
neurocutanea (8) 0 0 0 0 8 9,30

Fuente: historias clinicas
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Tabla N° 6

Pacientes con enfermedades neurocutaneas segun las caracteristicas clinicas
dermatoldgicas. Consulta externa de Neuropediatria. Complejo Hospitalario
Universitario “Ruiz Y Paez”. Ciudad Bolivar. Estado Bolivar. Enero 2018- 2023.

Caracteristicas *Neurodermatosis
clinicas Neurofibro Esclerosis Sindrome de Melanosis
dermatolégicas matosis tipo 1 tuberosa Sturge-Weber neurocutanea
(25) (38) (15) (8)
N % N % N % N %
Manchas cafés
con lechey
Efélides 23 92 0 0 0 0 0 0
Manchas en vino
de Oporto y 0 0 0 0 15 100 0 0
hemangiomas
Macula
Hipocromica 0 0 20 7632 0 0 0 0
irregular
Angiofibroma 2 8 7 18,42 0 0 0 0
Placa de 0 0 2 8 0 0 0 0
Chagrin
Nevos 0 0 0 0 0 0 8 100
* o05=N =86

Fuente: historias clinicas



Tabla N°7
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Pacientes con enfermedad neurocutanea segun las manifestaciones

neuroldgicas. Consulta externa de Neuropediatria. Complejo Hospitalario
Universitario “Ruiz Y Paez”. Ciudad Bolivar. Estado Bolivar. Enero 2018- 2023.

Neuro Esclerosis  Sindrome de  Melanosis
. ., fibromatosis tuberosa Sturge-
Manifestacion tipo 1 Weber TOTAL
neuroldgica (25) (38) (15) (8)
N % N % N % N % N %
Cefalea 2 2,33 0 0 0 0 0 0 2 2,33
Convulsion 12 1395 28 32,56 6 6,98 3 3,49 49 56,98
Paresias 0 0 1 1,16 1 1,16 1 1,16 3 3,48
y plejias
Retraso 1 1,16 3 3,49 2 2,33 1 1,16 7 8,14
psicomotor
Discapacidad 3 3,49 1 1,16 1 1,16 1 1,16 6 6,98
intelectual
TDAH 2 2,33 3 3,49 0 0 0 0 5 5,81
Trastorno del 3 3,49 2 2,33 3 3,49 1 1,16 9 10,46
Espectro Autista
Sin 2 2,33 0 0 2 2,33 1 1,16 5 5,64
manifestacion
neuroldgica

Fuente: historias clinicas
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Tabla N° 8

Pacientes con enfermedad neurocutanea segun las complicaciones Consulta

externa de Neuropediatria. Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz Y Paez”.

Ciudad Bolivar. Estado Bolivar. Enero 2018- 2023.

Complicaciones

Anomalias Otros*

~ Hidrocefalia Epilepsia Nefropatias cardiacas
Neurodermatosis congénitas

N % N % N % N % N %

Neurofibromatosis

tipo 1 (25) 4 465 2 233 4 465 1 116 1 1,16
Esclerosis
tuberosa (38) 2 233 5 581 6 697 4 465 1 1,16
Sindrome de

Sturge-Weber (15)

o
o
o
o
=

1,16 O 0 1 1116

Melanosis
neurocutanea(8) 1 1,16 0 0 0O 0 0 0 0 0
TOTAL 7 814 7 814 11 1279 5 581 3 348

Otros*: Espina bifida, Compresion medular, Neoplasias

Fuente: historias clinicas



DISCUSION

En este estudio se evaluaron 86 pacientes que tuvieron diagnostico de algun
sindrome neurocutaneo, de éstos, se encontrd un predominio significativo de
pacientes con Esclerosis tuberosa en 38 pacientes que representaron el 44,2 %. Un
estudio similar fue realizado por Jiménez, M., et al. (2013), en Maracaibo, Venezuela,
que reporto en la poblacion pediatrica evaluada, a la Esclerosis tuberosa en el primer
lugar dentro de las facomatosis que fueron registradas, dicho estudio muestra
similitud con los resultados obtenidos en este trabajo de investigacion, debido que en

ambos se reporto a la esclerosis tuberosa como la neurodermatosis mas frecuente.

Otro estudio, realizado por Kokkinou, et al., (2019), en Grecia, difiere de estos
resultados, debido a que reportaron a la neurofibromatosis tipo 1 como la facomatosis
mas frecuente, sin embargo, la esclerosis tuberosa fue registrada como la segunda
enfermedad neurocutanea con mayor cantidad de casos. También se presentaron
resultados diferentes a los obtenidos en esta investigacion, en un estudio realizado por
Fortin y Valencia (2018) en San Salvador, El Salvador, donde se registré a la
Neurofibromatosis tipo 1 como la mas frecuente representada por un 35% de su
poblacién. Y, similar a su reporte, con resultados diferentes a los de esta
investigacion, un estudio realizado por Purkait, R., et al. (2011) en Kokalta, India,
donde se report6 un predominio de la Neurofibromatosis tipo 1.

En el estudio en cuestion las enfermedades neurocutaneas segun la edad de
diagnostico se registré un predominio de pacientes detectados a corta edad, siendo
asi, més frecuente el diagnostico en el grupo etario de lactantes menores, con 36
pacientes que representaron el 41,86%. Un estudio similar realizado por Fortin y
Valencia (2018) en San Salvador, El Salvador, se demostrd que alla el 61% de los

diagnosticos se realizo en una edad comprendida de 0 a 4 afios, sin embargo, en este
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estudio no hacen mencion especifica de los grupos etarios, solo del rango edad antes
mencionado. A pesar de haber realizado una evaluacion exhaustiva de toda la
bibliografia no se encontraron estudios con resultados similares ni diferentes a los
establecidos en este trabajo, por lo tanto, planteamos que es pionero en este objetivo

el estudio en discusion.

Segun la edad de consulta y el sexo de los pacientes, se reporté un predominio
del sexo masculino con 47 pacientes representando el 54,65%, y la edad de consulta
frecuente en éstos fueron en los lactantes menores, con 17 pacientes representando un
19,77 %. Resultados similares fueron obtenidos en un estudio que fue realizado por
Fortin y Valencia (2018) en San Salvador, El Salvador, donde, el sexo masculino fue
predominante presentdndose en el 63% de los diagnosticados. Sin embargo, se
obtuvieron resultados diferentes a este trabajo, en un estudio realizado por Jiménez,
M., et al. (2013) en Maracaibo, Venezuela, quienes registraron mayor cantidad de

pacientes femeninos con un 57%, que masculinos con 42,85%.

En relacion a la localidad, en este estudio, los pacientes provenian
principalmente del estado Bolivar, obteniéndose la mayor cantidad de casos
registrados del municipio Angostura del Orinoco, con 67 pacientes que representan el
77,91%. A pesar de haber realizado una evaluacion exhaustiva de toda la bibliografia
no se encontraron estudios con resultados similares ni diferentes a los establecidos en
este trabajo, por lo tanto, planteamos que es pionero en este objetivo el estudio en

discusion.

Con respecto al historial familiar, en este estudio se evidencid que solo aquellos
pacientes que fueron diagnosticados con neurofibromatosis tipo 1 y esclerosis
tuberosa, refirieron tener antecedentes familiares positivos. Se encontrd que los
pacientes con esclerosis tuberosa tenian antecedentes familiares de primer grado con

6 pacientes que representaban el 6,98% vy tenian antecedente familiar de segundo
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grado 4 pacientes que representan 4,65%. De los pacientes con antecedente familiar
de primer grado a 2 pacientes con diagnéstico de neurofibromatosis tipo 1, que
representan el 2,33% y con la misma neurodermatosis pero antecedente familiar de
segundo grado se obtuvo un registro de 4 pacientes que representaron el 4,65%. Un
estudio similar fue realizado por Rebelo, et al., (2023) en Lisboa, Portugal, donde
reportaron que Unicamente los pacientes con diagnostico de neurofibromatosis tipo 1
y esclerosis tuberosa refirieron tener antecedentes familiares positivos, estos se

representaron en un 41% y 31,4% respectivamente.

En relacion a las caracteristicas clinicas dermatolégicas, en esta investigacion
se evidencidé que las manchas cafés con leche y las efélides, fueron la entidad
dermatoldgica predominante en los pacientes con neurofibromatosis, reportandose en
23 pacientes que representan el 92%. Con respecto a la esclerosis tuberosa, las
maculas hipocromicas irregulares aparecieron en 29 pacientes que representan el
76,32%. Los 15 pacientes con sindrome de Sturge Webber presentaron la mancha de
vino de oporto y hemangiomas satélites y representan el 100%, mientras que los 8

pacientes con melanosis presentaron un nevo melanocitico representando el 100%.

Una investigacion realizada en Hermosillo, México, por Campbell y Figueroa
(2005), evidencid resultados similares al de este estudio, en los cuales se reflejé que
en la neurofibromatosis tipo 1, las maculas café con leche y las efélides estuvieron
presente en todos los casos. En la esclerosis tuberosa las maculas hipocrémicas y los
angiofibromas en cara, fueron la entidad dermatoldgica mas observada. En los casos
de sindrome de Sturge Webber, se registré que todos cursaron con una macula de
color “vino oporto” en cara. En este estudio no hubo registro de pacientes con
diagndstico de melanosis. También reportaron resultados similares a los de este
trabajo, estudios realizados en Kokalta, India, por Purkait, R., et al., (2011), en dicho
estudio se observo que el 100% de los casos de neurofibromatosis tipo 1 presentaron

maculas café con leche y efélides. Con respecto a los pacientes con esclerosis
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tuberosa las maculas hipopigmentadas fueron el hallazgo cutaneo maés frecuente
observado en el 91,3% de los pacientes. Y el 100% de los pacientes con sindrome de
Sturge Webber tenian una mancha facial tipica (mancha en vino de Oporto), desde el
nacimiento. En este estudio tampoco hubo registro de pacientes con melanosis

neurocutanea.

En relacion a las manifestaciones neuroldgicas, en este estudio se demostré que
las convulsiones fueron el sintoma neurolégico mas frecuente, presentandose en 49
pacientes que representan el 56,98% de todos los pacientes diagnosticados, siendo la
esclerosis tuberosa la enfermedad neurocutanea que presentd la mayor cantidad de
pacientes que sufrieron convulsiones, con 28 pacientes que representan el 32,56%.
Estudios realizados por Jiménez, M., et al. (2013) en Maracaibo, Venezuela,
reflejaron resultados similares, donde reportaron que las convulsiones fueron la
afectacion neuroldgica mas frecuente en los pacientes con diagnostico de enfermedad

neurocutanea, presentandose en el 80% de dichos pacientes.

En esta investigacion se evidencio que de las complicaciones que se presentan
en los pacientes con neurodermatosis, las que predominaron fueron las nefropatias,
estas se observaron en 11 pacientes que representan el 12.79% de toda la poblacion
estudiada. La Esclerosis Tuberosa fue la enfermedad neurocutanea que presento la
mayor cantidad de complicaciones renales, presentandose en 6 pacientes que
representan el 6,98%. Pese a que se realizd una amplia busqueda de referencias
bibliograficas, no se encontraron resultados similares ni diferentes, con quien
comparar este trabajo, por lo tanto, planteamos que, en este objetivo, el estudio en

discusién es innovador.



CONCLUSION

En la consulta de neuropediatria del Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz
y Péaez”, en el periodo 2018-2023, la neurodermatosis mas frecuente fue la esclerosis
tuberosa. El grupo etario con mayor cantidad de diagnosticos fueron los lactantes
menores, y de la poblacion estudiada el sexo predominante fue el masculino. La
localidad con mayor cantidad de consultantes fue el municipio Angostura del
Orinoco. Los pacientes con neurofibromatosis tipo 1 y esclerosis tuberosa
presentaron el porcentaje mas alto de antecedentes familiares. Las manifestaciones
dermatoldgicas mas frecuentes fueron las manchas cafés con leche en la
neurofibromatosis, las maculas hipocrémicas en la esclerosis tuberosa, la mancha de
vino de oporto en el sindrome de Sturge Webber y los nevos en la melanosis. La
convulsion fue la manifestacion neuroldgica mas predominante. Las complicaciones

gue mas se reportaron fueron las nefropatias.
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RECOMENDACIONES

Capacitar al personal de salud con respecto al padecimiento enfermedades

neurocutaneas y la importancia de ellas.

Incentivar a la comunidad estudiantil a investigar sobre la asociacion de
patologias de caracter dermatoldgico y neuroldgico, que aparecen en las edades
pediatricas. Realizar carteleras informativas alusivas al tema de investigacion y
colocarlas en los diferentes servicios resaltando la importancia de estos sindromes en

la edad pediétrica.

Promover a través de redes sociales la importancia de las enfermedades
neurocutaneas, de esta manera llegara la informacion a pacientes de procedencia

lejana o rural

Educar a los familiares de estos pacientes para verificar antecedentes familiares
con algun estigma cutaneo y alteracion neuroldgica que pasara desapercibido dentro

del sistema nacional de salud.

Realizar en todo paciente con alteraciones neuroldgicas la busqueda exhaustiva
de lesiones cutaneas o verificacion de los criterios clinicos para diagnosticar si

estamos ante un sindrome neurocutaneo.

Incentivar al seguimiento de pacientes con sindromes neurocutaneos por equipo
multidisciplinario (neurdlogo, dermatélogo, oftalmologo, cardidlogo y nefrologo) y
examenes de control en cada periodo de la vida. Efectuar seguimiento de los
pacientes con sindrome neurocutdneo al menos 1 vez al afio, presenten o no

complicaciones de su enfermedad.
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Apéndice A

Ciudad Bolivar, abril de 2023.
Ciudadano:
Lic. Jefe del Departamento de Historias Clinicas
Complejo Hospitalario Universitario “Ruiz y Paez”.

Su Despacho.

Reciba un cordial saludo. Por medio de la presente sirva solicitar, toda la
colaboracion que pueda brindarnos en la recoleccion de datos para el trabajo de
investigacion titulado: CARACTERIZACION CLINICA Y EPIDEMIOLOGICA
DE LAS ENFERMEDADES NEUROCUTANEAS, EN PACIENTES
PEDIATRICOS. CONSULTA EXTERNA DE NEUROPEDIATRIA.
COMPLEJO HOSPITALARIO UNIVERSITARIO “RUIZ Y PAEZ”. CIUDAD
BOLIVAR. ESTADO BOLIVAR. 2018-2023. Que sera presentado posteriormente
como trabajo de grado, siendo un requisito parcial para optar por el titulo de Médico
Cirujano. Durante la realizacion del mencionado trabajo de investigacién, se contara
con la asesoria de la Dra. Carolina Machuca, como tutora. Esperando recibir de usted

una respuesta satisfactoria, que nos aproxima a la realizacion de esta tarea.

Atentamente.
Dra. Carolina Machuca Br. Catherin Russian Br. Maria Sesanker
Pediatra Puericultor y C.I: 26244543 C.I: 27935128

Neuropediatra
Tel: 04149877524 Tel: 04128758275


Tel:04148842312
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Apéndice B

INSTRUMENTO PARA LA RECOLECCION DE DATOS

Numero de Historia clinica:

Sexo: Diagnostico:

Edad: Edad Del Diagndéstico: Lugar de Procedencia:

Antecedente Familiar de

Enfermedad Neurocutanea:

Si:
No:
Manifestacién clinica dermatolégica: Manifestaciones Neuroldgicas:
Mancha En Vino De Oporto Cefalea
Telangiectasia Convulsiones
Nevos pigmentados Paresias
Manchas café con leche Plejias
Neurofibromas Ataxia
Macula hipocrémica irregular Apraxia
Angioma Discapacidad intelectual
Angiofibroma TDAH
Efélides Trastorno del Espectro Autista
Placa de Chagrin Retraso psicomotor
Otros: Otros:
Complicaciones:

Glaucoma Infecciones Bacterianas
Hidrocefalia Anomalias cardiacas congénitas
Nefropatia Compresion medular
Espina bifida

Neoplasias malignas Otros:
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Anexo 1

Criterios clinicos para el diagndstico de NF1 por el Instituto Nacional de Salud

de EE.UU. en 1988. Estos criterios estan aun vigentes.

Si se cumplen 2 0 més de las siguientes:

1. Presencia de 6 o mas manchas “café¢ con leche” mayores de 5 mm en la prepubertad o

mayores de 15 mm si son pacientes pospuberales.

2.Presencia de 2 o mas neurofibromas de cualquier tipo o un neurofibroma plexiforme.
3. Pecas/efélides en la axila (o ingle).

4. Glioma de la via dptica.

5. Observar con lampara de hendidura 2 o mas nodulos Lisch (hamartomas del iris).

6. Existencia de displasia del esfenoides 0 adelgazamiento de la cortical de huesos largos, con

0 sin pseudoartrosis.

7. Un pariente de primer grado afectado (padres, hermanos, hijos).

Fuente. (Fernandez y Morillo, 2015).
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Anexo 2

Criterios diagnosticos de la neurofibromatosis tipo 2 definido por los Institutos

Nacionales de Salud.

Solo requieren la presencia de un criterio para hacer el diagnostico:

1. Schwannomas bilaterales del VIII par craneal diagnosticados por RNM o TAC (la biopsia
para confirmacion anatomopatoldgica no es necesaria) (antes de los 70 afios).

2. Familiar de primer grado con NF2 y:

a) Schwannoma unilateral del VIII par, de inicio temprano (antes de los 30 afios de edad). b)
Dos de los siguientes: Meningioma, Glioma, Schwannoma no vestibular, Nifios con opacidad
lenticular subcapsular posterior (catarata cortical juvenil)

3. Schwannoma del VI unilateral diagnosticado por TAC o RNM de inicio temprano
(detectado en paciente menor de 30 afios) y 2 de los siguientes: Meningioma, Glioma,

Schwannoma no vestibular, Catarata cortical juvenil.
4. Meningiomas multiples y:
a) Schwannoma del V111 par unilateral.

b) Dos de los siguientes: Glioma, Schwannoma no vestibular, Catarata cortical juvenil.

Fuente. (Correa y Pasik, 2019).
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Anexo 3

Grupo Internacional de Esclerosis Tuberosa actualizado en el 2012, criterios

clinicos

Diagnostico definitivo: si tiene dos criterios mayores 0 uno mayor con > 2 menores

Diagndstico posible: si presenta un criterio mayor o >2 menores.

Criterios mayores:

1. Angiofibromas faciales (>3) o placas en la frente.

2. Maculas no traumaticas hipomelanicas (>3 al menos de 5 mm de diametro).
3. Fibromas ungueales o periungueales no Traumaticos (>2).

4. Parche lijoso o placas de chagrin (nevus de tejido conectivo).

5. Multiples hamartomas nodulares retinianos.

6. Tuberomas o displasias corticales (incluye lineas de migracion radial de sustancia blanca
cerebral).

7. N6dulos subependimarios.

8. Astrocitoma subependimario de células gigantes.
9. Rabdomioma cardiaco, tnico o maltiples.

10. Linfangiomatosis pulmonar.

11. Angiomiolipoma (>2).

*Una combinacion de estos dos criterios mayores (Linfangiomatosis pulmonar vy
Angiomiolipoma) sin otros hallazgos no cumplen con el criterio de diagnéstico definitivo.

Criterios menores:

1. Pozos o pits distribuidos al azar en el esmalte dental (>3).
2. Fibromas orales (>2).

3. Hamartoma no renal (confirmacion histologica).

4. Placa acrémica retiniana.

5. Lesiones cutaneas en confeti.

6. Quistes renales multiples (confirmacién Histoldgica).

Fuente. (Garcia-Martin, et al., 2021)
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