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SÍNDROMES	  NEUROCUTÁNEOS	  
•  Neurofibromatosis	  Ipo	  1	  	  

•  Neurofibromatosis	  Ipo	  2	  
	  
•  Esclerosis	  tuberosa	  

•  Síndrome	  de	  Sturge-‐Weber	  

•  Enfermedad	  de	  Von	  Hippel-‐Lindau	  

•  Síndrome	  del	  nevo	  lineal	  

•  Síndrome	  PHACE	  

•  Ataxia	  telangiectasia	  
	  
•  InconInencia	  pigmentaria	  







NEUROFIBROMATOSIS	  
	  
	  

	   	  ¿TIPO	  1	  Y	  TIPO	  2?	  



NEUROFIBROMATOSIS	  
	  
	  

	   	  ¿TIPO	  1	  Y	  TIPO	  2?	  



NEUROFIBROMATOSIS	  TIPO	  1	  
(Enfermedad	  de	  Von	  Recklinghausen)	  
	  
•  Herencia:	  AD	  	  /	  	  	  50	  %	  mutaciones	  de	  novo	  
	  
•  Gen	  responsable:	  NF1	  localizado	  en	  17.q11.2	  
	  
•  Incidencia	  1/3000	  

•  No	  diferencias	  por	  sexo	  ni	  etnias	  

•  PronósIco:	  10-‐15	  años	  menos	  de	  esperanza	  de	  vida	  

	  







•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Anamnesis	  
–  Aplicar	  criterios	  de	  NF1	  
–  AF	  de	  NF1	  y	  de	  MCL	  
–  Patocronía	  de	  lesiones	  cutáneas	  
–  DPSM	  previo	  
–  Curva	  pondoestatural	  
–  Curva	  de	  PC	  
–  Cambios	  puberales	  
–  Déficits	  neurosensoriales	  
–  Síntomas	  de	  HTIC	  
–  Episodios	  paroxísFcos	  
–  Alteraciones	  del	  comportamiento	  /	  Datos	  de	  TDAH	  
–  Anomalías	  del	  aprendizaje	  
–  Escolaridad	  /Calidad	  de	  vida	  



•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Anamnesis	  
–  Aplicar	  criterios	  de	  NF1	  
–  AF	  de	  NF1	  y	  de	  MCL	  
–  Patocronía	  de	  lesiones	  cutáneas	  
–  DPSM	  previo	  
–  Curva	  pondoestatural	  
–  Curva	  de	  PC	  
–  Cambios	  puberales	  
–  Déficits	  neurosensoriales	  
–  Síntomas	  de	  HTIC	  
–  Episodios	  paroxísFcos	  
–  Alteraciones	  del	  comportamiento	  /	  Datos	  de	  TDAH	  
–  Anomalías	  del	  aprendizaje	  
–  Escolaridad	  /Calidad	  de	  vida	  



Criterios	  DiagnósIco	  de	  la	  NIH	  para	  
Neurofibromatosis	  Ipo	  I	  

	  
•  Seis	  o	  más	  manchas	  café	  con	  leche	  mayores	  de	  5	  mm	  en	  

pacientes	  prepuberales	  y	  mayores	  de	  15	  mm	  en	  pacientes	  
postpuberales.	  

•  Dos	  o	  más	  neurofibromas	  de	  cualquier	  Fpo	  o	  un	  
neurofibroma	  plexiforme.	  

•  Signo	  de	  Crowe	  (efélides	  axilares	  o	  inguinales).	  
•  Glioma	  de	  nervio	  ópFco.	  
•  Dos	  o	  más	  nódulos	  de	  Lisch	  (harmartomas	  de	  iris)	  
•  Lesiones	  óseas	  Upicas	  (displasia	  del	  esfenoides,	  displasia	  o	  

adelgazamiento	  corFcal	  de	  huesos	  largos	  con	  o	  sin	  
pseudoartrosis).	  

•  Antecedentes	  de	  neurofibromatosis	  Fpo	  I	  en	  padres	  o	  
hermanos.	  



Criterios	  DiagnósIco	  de	  la	  NIH	  para	  
Neurofibromatosis	  Ipo	  I	  

	  
•  Seis	  o	  más	  manchas	  café	  con	  leche	  mayores	  de	  5	  mm	  en	  

pacientes	  prepuberales	  y	  mayores	  de	  15	  mm	  en	  pacientes	  
postpuberales.	  

•  Dos	  o	  más	  neurofibromas	  de	  cualquier	  Fpo	  o	  un	  
neurofibroma	  plexiforme.	  

•  Signo	  de	  Crowe	  (efélides	  axilares	  o	  inguinales).	  
•  Glioma	  de	  nervio	  ópFco.	  
•  Dos	  o	  más	  nódulos	  de	  Lisch	  (harmartomas	  de	  iris)	  
•  Lesiones	  óseas	  Upicas	  (displasia	  del	  esfenoides,	  displasia	  o	  

adelgazamiento	  corFcal	  de	  huesos	  largos	  con	  o	  sin	  
pseudoartrosis).	  

•  Antecedentes	  de	  neurofibromatosis	  Fpo	  I	  en	  padres	  o	  
hermanos.	  



Casi	  100	  %	  



Criterios	  DiagnósIco	  de	  la	  NIH	  para	  
Neurofibromatosis	  Ipo	  I	  

	  
•  Seis	  o	  más	  manchas	  café	  con	  leche	  mayores	  de	  5	  mm	  en	  

pacientes	  prepuberales	  y	  mayores	  de	  15	  mm	  en	  pacientes	  
postpuberales.	  

•  Dos	  o	  más	  neurofibromas	  de	  cualquier	  Ipo	  o	  un	  
neurofibroma	  plexiforme.	  

•  Signo	  de	  Crowe	  (efélides	  axilares	  o	  inguinales).	  
•  Glioma	  de	  nervio	  ópFco.	  
•  Dos	  o	  más	  nódulos	  de	  Lisch	  (harmartomas	  de	  iris)	  
•  Lesiones	  óseas	  Upicas	  (displasia	  del	  esfenoides,	  displasia	  o	  

adelgazamiento	  corFcal	  de	  huesos	  largos	  con	  o	  sin	  
pseudoartrosis).	  

•  Antecedentes	  de	  neurofibromatosis	  Fpo	  I	  en	  padres	  o	  
hermanos.	  





Criterios	  DiagnósIco	  de	  la	  NIH	  para	  
Neurofibromatosis	  Ipo	  I	  

	  
•  Seis	  o	  más	  manchas	  café	  con	  leche	  mayores	  de	  5	  mm	  en	  

pacientes	  prepuberales	  y	  mayores	  de	  15	  mm	  en	  pacientes	  
postpuberales.	  

•  Dos	  o	  más	  neurofibromas	  de	  cualquier	  Fpo	  o	  un	  
neurofibroma	  plexiforme.	  

•  Signo	  de	  Crowe	  (efélides	  axilares	  o	  inguinales).	  
•  Glioma	  de	  nervio	  ópFco.	  
•  Dos	  o	  más	  nódulos	  de	  Lisch	  (harmartomas	  de	  iris)	  
•  Lesiones	  óseas	  Upicas	  (displasia	  del	  esfenoides,	  displasia	  o	  

adelgazamiento	  corFcal	  de	  huesos	  largos	  con	  o	  sin	  
pseudoartrosis).	  

•  Antecedentes	  de	  neurofibromatosis	  Fpo	  I	  en	  padres	  o	  
hermanos.	  



80	  %	  



Criterios	  DiagnósIco	  de	  la	  NIH	  para	  
Neurofibromatosis	  Ipo	  I	  

	  
•  Seis	  o	  más	  manchas	  café	  con	  leche	  mayores	  de	  5	  mm	  en	  

pacientes	  prepuberales	  y	  mayores	  de	  15	  mm	  en	  pacientes	  
postpuberales.	  

•  Dos	  o	  más	  neurofibromas	  de	  cualquier	  Fpo	  o	  un	  
neurofibroma	  plexiforme.	  

•  Signo	  de	  Crowe	  (efélides	  axilares	  o	  inguinales).	  
•  Glioma	  de	  nervio	  ópIco.	  
•  Dos	  o	  más	  nódulos	  de	  Lisch	  (harmartomas	  de	  iris)	  
•  Lesiones	  óseas	  Upicas	  (displasia	  del	  esfenoides,	  displasia	  o	  

adelgazamiento	  corFcal	  de	  huesos	  largos	  con	  o	  sin	  
pseudoartrosis).	  

•  Antecedentes	  de	  neurofibromatosis	  Fpo	  I	  en	  padres	  o	  
hermanos.	  



15	  %	  



Criterios	  DiagnósIco	  de	  la	  NIH	  para	  
Neurofibromatosis	  Ipo	  I	  

	  
•  Seis	  o	  más	  manchas	  café	  con	  leche	  mayores	  de	  5	  mm	  en	  

pacientes	  prepuberales	  y	  mayores	  de	  15	  mm	  en	  pacientes	  
postpuberales.	  

•  Dos	  o	  más	  neurofibromas	  de	  cualquier	  Fpo	  o	  un	  
neurofibroma	  plexiforme.	  

•  Signo	  de	  Crowe	  (efélides	  axilares	  o	  inguinales).	  
•  Glioma	  de	  nervio	  ópFco.	  
•  Dos	  o	  más	  nódulos	  de	  Lisch	  (harmartomas	  de	  iris)	  
•  Lesiones	  óseas	  Upicas	  (displasia	  del	  esfenoides,	  displasia	  o	  

adelgazamiento	  corFcal	  de	  huesos	  largos	  con	  o	  sin	  
pseudoartrosis).	  

•  Antecedentes	  de	  neurofibromatosis	  Fpo	  I	  en	  padres	  o	  
hermanos.	  



74	  %	  



Criterios	  DiagnósIco	  de	  la	  NIH	  para	  
Neurofibromatosis	  Ipo	  I	  

	  
•  Seis	  o	  más	  manchas	  café	  con	  leche	  mayores	  de	  5	  mm	  en	  

pacientes	  prepuberales	  y	  mayores	  de	  15	  mm	  en	  pacientes	  
postpuberales.	  

•  Dos	  o	  más	  neurofibromas	  de	  cualquier	  Fpo	  o	  un	  
neurofibroma	  plexiforme.	  

•  Signo	  de	  Crowe	  (efélides	  axilares	  o	  inguinales).	  
•  Glioma	  de	  nervio	  ópFco.	  
•  Dos	  o	  más	  nódulos	  de	  Lisch	  (harmartomas	  de	  iris)	  
•  Lesiones	  óseas	  8picas	  (displasia	  del	  esfenoides,	  displasia	  o	  

adelgazamiento	  corIcal	  de	  huesos	  largos	  con	  o	  sin	  
pseudoartrosis).	  

•  Antecedentes	  de	  neurofibromatosis	  Fpo	  I	  en	  padres	  o	  
hermanos.	  

	  





Criterios	  DiagnósIco	  de	  la	  NIH	  para	  
Neurofibromatosis	  Ipo	  I	  

	  
•  Seis	  o	  más	  manchas	  café	  con	  leche	  mayores	  de	  5	  mm	  en	  

pacientes	  prepuberales	  y	  mayores	  de	  15	  mm	  en	  pacientes	  
postpuberales.	  

•  Dos	  o	  más	  neurofibromas	  de	  cualquier	  Fpo	  o	  un	  
neurofibroma	  plexiforme.	  

•  Signo	  de	  Crowe	  (efélides	  axilares	  o	  inguinales).	  
•  Glioma	  de	  nervio	  ópFco.	  
•  Dos	  o	  más	  nódulos	  de	  Lisch	  (harmartomas	  de	  iris)	  
•  Lesiones	  óseas	  Upicas	  (displasia	  del	  esfenoides,	  displasia	  o	  

adelgazamiento	  corFcal	  de	  huesos	  largos	  con	  o	  sin	  
pseudoartrosis).	  

•  Antecedentes	  de	  neurofibromatosis	  Ipo	  I	  en	  padres	  o	  
hermanos.	  



Criterios	  DiagnósIco	  de	  la	  NIH	  para	  
Neurofibromatosis	  Ipo	  I	  

	  
	  	  	  Si	  2	  o	  más	  de	  estos	  criterios	  son	  encontrados	  
en	  un	  paciente	  

	  



Criterios	  DiagnósIco	  de	  la	  NIH	  para	  
Neurofibromatosis	  Ipo	  I	  

	  
	  	  	  Si	  2	  o	  más	  de	  estos	  criterios	  son	  encontrados	  
en	  un	  paciente	  

	  
	  
	  
	  	  	  	  	  	  DIAGNÓSTICO	  DE	  NEUROFIBROMATOSIS	  TIPO	  1	  

	  



•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Anamnesis	  
–  Aplicar	  criterios	  de	  NF1	  
–  AF	  de	  NF1	  y	  de	  MCL	  
–  Patocronía	  de	  lesiones	  cutáneas	  
–  DPSM	  previo	  
–  Curva	  pondoestatural	  
–  Curva	  de	  PC	  
–  Cambios	  puberales	  
–  Déficits	  neurosensoriales	  
–  Síntomas	  de	  HTIC	  
–  Episodios	  paroxísFcos	  
–  Alteraciones	  del	  comportamiento	  /	  Datos	  de	  TDAH	  
–  Anomalías	  del	  aprendizaje	  
–  Escolaridad	  /Calidad	  de	  vida	  



Complicaciones	  Neurofibromatosis	  
Ipo	  1	  



•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Anamnesis	  
–  Aplicar	  criterios	  de	  NF1	  
–  AF	  de	  NF1	  y	  de	  MCL	  
–  Patocronía	  de	  lesiones	  cutáneas	  
–  DPSM	  previo	  
–  Curva	  pondoestatural	  
–  Curva	  de	  PC	  
–  Cambios	  puberales	  
–  Déficits	  neurosensoriales	  
–  Síntomas	  de	  HTIC	  
–  Episodios	  paroxísFcos	  
–  Alteraciones	  del	  comportamiento	  /	  Datos	  de	  TDAH	  
–  Anomalías	  del	  aprendizaje	  
–  Escolaridad	  /Calidad	  de	  vida	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Examen	  lsico	  
– Somatometría	  	  
– Estadío	  de	  Tanner	  
– Tensión	  arterial	  
– Discromías	  cutáneas	  	  
– Deformidades	  esqueléFcas:	  cifoescoliosis	  
– Déficit	  de	  atención	  /	  Conducta	  hiperacFva	  
– Examen	  neurológico	  
– Fondo	  de	  ojo	  
– Estrabismo	  
– Explorar	  a	  los	  padres	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Pruebas	  complementarias	  
–  	   En	  casos	  con	  sospecha	  clínica:	  
•  OYalmología	  
•  Serie	  ósea	  
•  RMN	  craneal	  

– Según	  hallazgos	  clínicos:	  
•  Psicología	  
•  EEG	  
•  PEV	  
•  Estudio	  HTA	  
•  RMN	  médula	  espinal	  
•  Ortopedia	  
•  Cirugía	  plásFca	  





DiagnósIco	  diferencial	  	  



Tratamiento	  
•  NO	  EXISTE	  UN	  TRATAMIENTO	  ESPECÍFICO	  

•  DIAGNÓSTICO	  TEMPRANO	  DE	  LAS	  
COMPLICACIONES	  

•  EQUIPO	  MULTIDISCIPLINAR	  	  



SEGUIMIENTO	  
– REVISIONES:	  	  
•  Reconsiderar	  criterios	  de	  NF1	  
•  AnFcipar	  el	  desarrollo	  de	  complicaciones	  
•  RepeFr	  anamnesis	  completa	  
•  Pruebas	  complementarias:	  

–  RMN	  craneal	  si	  no	  la	  tenía	  previamente	  
–  Glioma	  ópFco:	  

»  Control	  oYalmológico	  cada	  6-‐12	  meses	  
»  RMN	  (inicial	  cada	  6	  meses,	  después	  cada	  12	  meses	  y	  
después	  cada	  2	  años)	  

»  PEV	  	  cada	  12-‐24	  meses	  
–  Otros	  tumores:	  RMN	  cada	  6-‐12	  meses	  
–  Reconsiderar	  neuroimagen	  si	  cambios	  en	  la	  exploración	  
neurológica	  
	  
	  



CCEE	  DE	  NEUROPEDIATRÍA	  HGU	  ELCHE	  
Manchas	  
café	  con	  
leche	  

Neurofibro-‐
mas	  

Efélides	   Glioma	  
ÓpIco	  

Nódulos	  
de	  Lisch	  

Lesiones	  
óseas	  

Antece-‐	  
dentes	  	  

1	   Sí	   Sí	  (3)	  

2	   Sí	   Sí	  

3	   Sí	   Sí	   Sí	  (6	  en	  
OD,	  	  3	  en	  
OI)	  

4	   Si	  	   Sí	  

5	   Sí	   Sí	  
(plexiforme)	  

Sí	   Sí	   Sí	  
(escoliosis)	  

6	   Sí	   Sí	  



CCEE	  DE	  NEUROPEDIATRÍA	  HGU	  ELCHE	  
Manchas	  
café	  con	  
leche	  

Neurofibro-‐
mas	  

Efélides	   Glioma	  
ÓpIco	  

Nódulos	  
de	  Lisch	  

Lesiones	  
óseas	  

Antece-‐	  
dentes	  	  

1	   Sí	   Sí	  (3)	  

2	   Sí	   Sí	  

3	   Sí	   Sí	   Sí	  (6	  en	  
OD,	  	  3	  en	  
OI)	  

4	   Si	  	   Sí	  

5	   Sí	   Sí	  
(plexiforme)	  

Sí	   Sí	   Sí	  
(escoliosis)	  

6	   Sí	   Sí	  



CCEE	  DE	  NEUROPEDIATRÍA	  HGU	  ELCHE	  
Manchas	  
café	  con	  
leche	  

Neurofibro-‐
mas	  

Efélides	   Glioma	  
ÓpIco	  

Nódulos	  
de	  Lisch	  

Lesiones	  
óseas	  

Antece-‐	  
dentes	  	  

1	   Sí	   Sí	  (3)	  

2	   Sí	   Sí	  

3	   Sí	   Sí	   Sí	  (6	  en	  
OD,	  	  3	  en	  
OI)	  

4	   Si	  	   Sí	  

5	   Sí	   Sí	  
(plexiforme)	  

Sí	   Sí	   Sí	  
(escoliosis)	  

6	   Sí	   Sí	  



CCEE	  DE	  NEUROPEDIATRÍA	  HGU	  ELCHE	  
Manchas	  
café	  con	  
leche	  

Neurofibro-‐
mas	  

Efélides	   Glioma	  
ÓpIco	  

Nódulos	  
de	  Lisch	  

Lesiones	  
óseas	  

Antece-‐	  
dentes	  	  

1	   Sí	   Sí	  (3)	  

2	   Sí	   Sí	  

3	   Sí	   Sí	   Sí	  (6	  en	  
OD,	  	  3	  en	  
OI)	  

4	   Si	  	   Sí	  

5	   Sí	   Sí	  
(plexiforme)	  

Sí	   Sí	   Sí	  
(escoliosis)	  

6	   Sí	   Sí	  



CCEE	  DE	  NEUROPEDIATRÍA	  HGU	  ELCHE	  
Manchas	  
café	  con	  
leche	  

Neurofibro-‐
mas	  

Efélides	   Glioma	  
ÓpIco	  

Nódulos	  
de	  Lisch	  

Lesiones	  
óseas	  

Antece-‐	  
dentes	  	  

1	   Sí	   Sí	  (3)	  

2	   Sí	   Sí	  

3	   Sí	   Sí	   Sí	  (6	  en	  
OD,	  	  3	  en	  
OI)	  

4	   Si	  	   Sí	  

5	   Sí	   Sí	  
(plexiforme)	  

Sí	   Sí	   Sí	  
(escoliosis)	  

6	   Sí	   Sí	  



CCEE	  DE	  NEUROPEDIATRÍA	  HGU	  ELCHE	  
Manchas	  
café	  con	  
leche	  

Neurofibro-‐
mas	  

Efélides	   Glioma	  
ÓpIco	  

Nódulos	  
de	  Lisch	  

Lesiones	  
óseas	  

Antece-‐	  
dentes	  	  

1	   Sí	   Sí	  (3)	  

2	   Sí	   Sí	  

3	   Sí	   Sí	   Sí	  (6	  en	  
OD,	  	  3	  en	  
OI)	  

4	   Si	  	   Sí	  

5	   Sí	   Sí	  
(plexiforme)	  

Sí	   Sí	   Sí	  
(escoliosis)	  

6	   Sí	   Sí	  



CCEE	  DE	  NEUROPEDIATRÍA	  HGU	  ELCHE	  
Manchas	  
café	  con	  
leche	  

Neurofibro-‐
mas	  

Efélides	   Glioma	  
ÓpIco	  

Nódulos	  
de	  Lisch	  

Lesiones	  
óseas	  

Antece-‐	  
dentes	  	  

1	   Sí	   Sí	  (3)	  

2	   Sí	   Sí	  

3	   Sí	   Sí	   Sí	  (6	  en	  
OD,	  	  3	  en	  
OI)	  

4	   Si	  	   Sí	  

5	   Sí	   Sí	  
(plexiforme)	  

Sí	   Sí	   Sí	  
(escoliosis)	  

6	   Sí	   Sí	  



CCEE	  DE	  NEUROPEDIATRÍA	  HGU	  ELCHE	  
Manchas	  
café	  con	  
leche	  

Neurofibro-‐
mas	  

Efélides	   Glioma	  
ÓpIco	  

Nódulos	  
de	  Lisch	  

Lesiones	  
óseas	  

Antece-‐	  
dentes	  	  

1	   Sí	   Sí	  (3)	  

2	   Sí	   Sí	  

3	   Sí	   Sí	   Sí	  (6	  en	  
OD,	  	  3	  en	  
OI)	  

4	   Si	  	   Sí	  

5	   Sí	   Sí	  
(plexiforme)	  

Sí	   Sí	   Sí	  
(escoliosis)	  

6	   Sí	   Sí	  



CCEE	  DE	  NEUROPEDIATRÍA	  HGU	  ELCHE	  
Manchas	  
café	  con	  
leche	  

Neurofibro-‐
mas	  

Efélides	   Glioma	  
ÓpIco	  

Nódulos	  
de	  Lisch	  

Lesiones	  
óseas	  

Antece-‐	  
dentes	  	  

7	   Sí	  

8	   Sí	  

9	   Sí	  



Paciente	  1	   Paciente	  2	   Paciente	  3	   Paciente	  4	   Paciente	  5	  

RMN:	  
imágenes	  
sugesFvas	  de	  
hamartomas	  
	  
EEG:	  
patológico	  	  

RMN:	  retraso	  
mielinizacion	  
ambos	  
cerebelos	  	  y	  
hamartomas	  
	  
Eco	  abd:	  normal	  

RMN:	  
hamartomas	  
	  
	  
Eco	  abd:	  normal	  

RMN:	  imagen	  
inespecífica	  de	  12	  
mm;	  ligera	  
dilatación	  
ventricular	  

RMN:	  
hamartomas	  
en	  
hemisferios	  
cerebelosos;	  
glioma	  del	  
n.ópFco	  

FO:	  normal	  
ORL:	  normal	  

FO:	  normal	   Tratamiento	  
con	  
VinblasFna	  

Manchas	  
hipomelanóFcas	  
	  

Hemianopsia	  
bilateral	  

TDAH	   TDAH	  	   Cefalea	  
(Intolerancia	  a	  
lactosa)	  

GEN	  +	  NF1	   Talla	  baja	  
consFtucional	  
	  

Pubertad	  
precoz	  



Paciente	  1	   Paciente	  2	   Paciente	  3	   Paciente	  4	   Paciente	  5	  

RMN:	  
imágenes	  
sugesFvas	  de	  
hamartomas	  
	  
EEG:	  
patológico	  	  

RMN:	  retraso	  
mielinizacion	  y	  
hamartomas	  
	  
Eco	  abd:	  normal	  

RMN:	  
hamartomas	  
	  
	  
Eco	  abd:	  normal	  

RMN:	  imagen	  
inespecífica	  de	  12	  
mm;	  ligera	  
dilatación	  
ventricular	  

RMN:	  
hamartomas	  
en	  
hemisferios	  
cerebelosos;	  
glioma	  
hipotalámico	  

FO:	  normal	  
ORL:	  normal	  

FO:	  normal	   Tratamiento	  
con	  
VinblasFna	  

Manchas	  
hipomelanóFcas	  
	  

Hemianopsia	  
bilateral	  
	  

TDAH	   TDAH	  	   Cefalea	  
(Intolerancia	  a	  
lactosa)	  
	  

GEN	  +	  NF1	   Talla	  baja	  
consFtucional	  
	  

Pubertad	  
precoz	  
	  



Paciente	  1	   Paciente	  2	   Paciente	  3	   Paciente	  4	   Paciente	  5	  

RMN:	  
imágenes	  
sugesFvas	  de	  
hamartomas	  
	  
EEG:	  
patológico	  	  

RMN:	  retraso	  
mielinizacion	  y	  
hamartomas	  
	  
Eco	  abd:	  normal	  

RMN:	  
hamartomas	  
	  
	  
Eco	  abd:	  normal	  

RMN:	  imagen	  
inespecífica	  de	  12	  
mm;	  ligera	  
dilatación	  
ventricular	  

RMN:	  
hamartomas	  
en	  
hemisferios	  
cerebelosos;	  
glioma	  
hipotalámico	  

FO:	  normal	  
ORL:	  normal	  

FO:	  normal	   Tratamiento	  
con	  
VinblasFna	  

Manchas	  
hipomelanóFcas	  
	  

TDAH	   TDAH	  	  

GEN	  +	  NF1	   Talla	  baja	  
consFtucional	  
	  



Paciente	  1	   Paciente	  2	   Paciente	  3	   Paciente	  4	   Paciente	  5	  

RMN:	  
imágenes	  
sugesFvas	  de	  
hamartomas	  
	  
EEG:	  
patológico	  	  

RMN:	  retraso	  
mielinizacion	  y	  
hamartomas	  
	  
Eco	  abd:	  normal	  

RMN:	  
hamartomas	  
	  
	  
Eco	  abd:	  normal	  

RMN:	  imagen	  
inespecífica	  de	  12	  
mm;	  ligera	  
dilatación	  
ventricular	  

RMN:	  
hamartomas	  
en	  
hemisferios	  
cerebelosos;	  
glioma	  
hipotalámico	  

FO:	  normal	  
ORL:	  normal	  

FO:	  normal	   Tratamiento	  
con	  
VinblasFna	  

Manchas	  
hipomelanóFcas	  
	  

TDAH	   TDAH	  	  

GEN	  +	  NF1	   Talla	  baja	  
consFtucional	  
	  



+	  
	  Paciente	  1	   Paciente	  2	   Paciente	  3	   Paciente	  4	   Paciente	  5	  

RMN:	  
imágenes	  
sugesFvas	  de	  
hamartomas	  
	  
EEG:	  
patológico	  	  

RMN:	  retraso	  
mielinizacion	  y	  
hamartomas	  
	  
Eco	  abd:	  normal	  

RMN:	  
hamartomas	  
	  
	  
Eco	  abd:	  normal	  

RMN:	  imagen	  
inespecífica	  de	  12	  
mm;	  ligera	  
dilatación	  
ventricular	  

RMN:	  
hamartomas	  
en	  hemisferios	  
cerebelosos;	  
glioma	  
hipotalámico	  

FO:	  normal	  
ORL:	  normal	  

FO:	  normal	   Tratamiento	  
con	  VinblasFna	  

Manchas	  
hipomelanóFcas	  
	  

TDAH	   TDAH	  	  

GEN	  +	  NF1	   Talla	  baja	  
consFtucional	  
	  



Otros	  datos	  
Paciente	  6	   Paciente	  7	   Paciente	  8	   Paciente	  9	  

RMN:	  quiste	  
aracnoideo	  11	  
mm	  

RMN:normal	   RMN:	  normal	  
EEG:	  normal	  

Eco	  abd:	  normal	  
	  

ORL:	  normal	   FO:	  normal	   FO:	  normal	   FO:	  normal	  
PEAT:	  normal	  

TDAH	  	  

Gen	  NF1:	  negaFvo	  

Manchas	  
hipomelanóFcas	  



Otros	  datos	  
Paciente	  6	   Paciente	  7	   Paciente	  8	   Paciente	  9	  

RMN:	  quiste	  
aracnoideo	  11	  
mm	  

RMN:	  normal	  
EEG:	  normal	  

Eco	  abd:	  normal	  
	  

ORL:	  normal	   FO:	  normal	   FO:	  normal	   FO:	  normal	  
PEAT:	  normal	  

TDAH	  	  

Gen	  NF1:	  negaFvo	  

Manchas	  
hipomelanóFcas	  



Datos	  clínicos	  sugerentes	  de	  NF1	  
•  Lactantes	  con	  gran	  número	  de	  MCL	  desde	  las	  
primeras	  semanas	  de	  vida	  

•  Niño	  con	  MCL	  y:	  	  
– AF	  de	  MCL	  
– Alteraciones	  visuales	  
– Macrocefalia	  
– Crisis	  epilépFcas	  
– TDAH	  
– Escoliosis	  
– Talla	  baja	  	  
– Retraso	  puberal	  o	  pubertad	  precoz	  



NEUROFIBROMATOSIS	  TIPO	  2	  

•  Herencia:	  AD	  	  /	  	  	  50	  %	  mutaciones	  de	  novo	  
	  
•  Gen	  responsable:	  NF2	  localizado	  en	  22.q1.11	  
	  
•  Incidencia	  1/40.000-‐50.000	  

•  No	  diferencias	  por	  sexo	  ni	  etnias	  

	  
	  



Criterios	  DiagnósIcos	  Neurofibromatosis	  Ipo	  II	  



Criterios	  DiagnósIcos	  Neurofibromatosis	  Ipo	  II	  



Frecuencia	  de	  lesiones	  asociadas	  a	  NF	  
Ipo	  2	  

LESIONES	  NEUROLOGICAS	   FRECUENCIA	  DE	  ASOCIACION	  

Sschwannomas	  vesFbulares	  bilaterales	   90-‐95	  %	  

Schwannomas	  de	  otros	  pares	  craneales	   24-‐51	  %	  

Meningiomas	  intracraneales	   45-‐58	  %	  

Tumores	  medulares	   63-‐90	  %	  

Extramedulares	   55-‐90	  %	  

Intramedulares	   18-‐53	  %	  

NeuropaUa	  periférica	   Hasta	  el	  66	  %	  



90-‐95	  %	  	  





45-‐58	  %	  









Frecuencia	  de	  lesiones	  asociadas	  a	  NF	  
Ipo	  2	  

LESIONES	  OFTALMOLÓGICAS	   FRECUENCIA	  DE	  ASOCIACION	  

Cataratas	   60-‐	  81	  %	  

Membranas	  epirreFninas	   12-‐40	  %	  

Hamartomas	  reFnianos	   6-‐22	  %	  

LESIONES	  CUTÁNEAS	   FRECUENCIA	  DE	  ASOCIACION	  

Tumores	  cutáneos	   59-‐68	  %	  

Placas	  cutáneas	   41-‐48	  %	  

Tumores	  subcutáneos	   43-‐48	  %	  

Tumores	  intradérmicos	   infrecuentes	  



60-‐81	  %	  



Frecuencia	  de	  lesiones	  asociadas	  a	  NF	  
Ipo	  2	  

LESIONES	  OFTALMOLÓGICAS	   FRECUENCIA	  DE	  ASOCIACION	  

Cataratas	   60-‐	  81	  %	  

Membranas	  epirreFninas	   12-‐40	  %	  

Hamartomas	  reFnianos	   6-‐22	  %	  

LESIONES	  CUTÁNEAS	   FRECUENCIA	  DE	  ASOCIACION	  

Tumores	  cutáneos	   59-‐68	  %	  

Placas	  cutáneas	   41-‐48	  %	  

Tumores	  subcutáneos	   43-‐48	  %	  

Tumores	  intradérmicos	   infrecuentes	  



Manchas	  café	  con	  leche	  



Neurofibromas	  subdérmicos	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Anamnesis	  
– Aplicar	  criterios	  de	  NF2	  
– AF	  de	  NF2,	  tumores	  SNC	  y/o	  cataratas	  juveniles	  
– Déficits	  neurosensoriales	  
– Síntomas	  de	  HTIC	  
– Episodios	  paroxísFcos	  
– Mareos/acúfenos	  
– VérFgos/desequilibrio	  
– Alteraciones	  del	  comportamiento	  
– Anomalías	  en	  el	  aprendizaje	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Examen	  lsico	  
– Discromías	  cutáneas	  
– Hipoacusia	  
– VérFgo	  
– Ataxia	  
– Paraparesia	  
– Alteración	  en	  pares	  craneales	  
– Signo	  de	  Romberg	  
– Otros	  signos	  focales	  
– Fondo	  de	  ojo	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Pruebas	  complementarias	  
– En	  casos	  de	  sospecha	  clínica:	  

•  RMN	  craneal	  
•  ORL	  
•  OYalmología	  	  

– Otras	  pruebas	  según	  clínica:	  
•  EEG	  
•  RMN	  de	  médula	  espinal	  
	  



SEGUIMIENTO	  
– REVISIONES:	  	  
•  Reconsiderar	  criterios	  de	  NF2	  
•  AnFcipar	  el	  desarrollo	  de	  complicaciones	  
•  RepeFr	  anamnesis	  completa	  
•  Pruebas	  complementarias:	  

–  RMN	  craneal	  si	  no	  la	  tenía	  previamente	  
–  Neurinoma	  del	  VIII	  par:	  

»  Control	  ORL	  cada	  6	  meses	  
»  Control	  PEAT	  cada	  6-‐12	  meses	  
»  RMN	  (inicial	  cada	  6	  meses,	  	  después	  cada	  6-‐12	  meses)	  

–  Otros	  tumores:	  RMN	  cada	  6-‐12	  meses	  
–  Reconsiderar	  neuroimagen	  si	  cambios	  en	  la	  exploración	  
neurológica	  
	  
	  



PronósIco	  
•  Depende	  del	  nº,	  tamaño	  y	  localización	  de	  los	  
tumores	  

	  
•  Malignización:	  poco	  habitual	  
	  
•  Mortalidad:	  mayor	  si	  comienza	  a	  edades	  
tempranas	  

	  
•  Morbilidad	  más	  importante:	  pérdida	  de	  
audición	  





Complejo	  Esclerosis	  Tuberosa	  
(Síndrome	  de	  Bourneville	  Pringle)	  

	  •  2º	  síndrome	  neurocutáneo	  más	  frecuente	  
•  Incidencia:	  1/6000	  	  
•  AD:	  Mutación	  gen	  TSC1	  	  localizado	  en	  9q34	  y	  
el	  TSC2	  en	  el	  cromosoma	  16p13.3	  

•  75	  %	  mutaciones	  de	  novo	  
•  Expresión	  fenoUpica	  variable	  /	  100	  %	  
penetrancia	  

•  No	  diferencia	  en	  razas	  ni	  etnias	  
•  No	  diferencia	  en	  sexos	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Anamnesis	  
– Aplicar	  criterios	  de	  ET	  
– AF	  de	  ET	  definida,	  manchas	  acrómicas,	  tumores	  
SNC	  y/o	  viscerales	  y	  epilepsia	  

– Patocronía	  de	  lesiones	  cutáneas	  
– Alteración	  DPSM	  
– Curva	  de	  PC	  
– Déficits	  neurosensoriales	  
– Síntomas	  de	  HTIC	  
– Episodios	  paroxísFcos	  
– Signos	  de	  Trastornos	  Generalizados	  del	  desarrollo	  
	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Anamnesis	  
– Aplicar	  criterios	  de	  ET	  
– AF	  de	  ET	  definida,	  manchas	  acrómicas,	  tumores	  
SNC	  y/o	  viscerales	  y	  epilepsia	  

– Patocronía	  de	  lesiones	  cutáneas	  
– Alteración	  DPSM	  
– Curva	  de	  PC	  
– Déficits	  neurosensoriales	  
– Síntomas	  de	  HTIC	  
– Episodios	  paroxísFcos	  
– Signos	  de	  Trastornos	  Generalizados	  del	  desarrollo	  
	  







Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáFcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóFcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  de	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecFvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reFnales	  múlFples	  
•  Tubérculo	  corFcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlFples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  



70-‐80	  %	  



Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáIcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóFcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  de	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecFvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reFnales	  múlFples	  
•  Tubérculo	  corFcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlFples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  



20	  %	  



Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáFcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóIcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  de	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecFvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reFnales	  múlFples	  
•  Tubérculo	  corFcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlFples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  



90-‐100	  %	  



Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáFcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóFcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  en	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecIvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reFnales	  múlFples	  
•  Tubérculo	  corFcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlFples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  



20-‐40	  %	  



Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáFcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóFcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  de	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecFvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reInianos	  múlIples	  
•  Tubérculo	  corFcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlFples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  



40-‐50	  %	  



Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáFcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóFcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  de	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecFvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reFnales	  múlFples	  
•  Tubérculo	  corIcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlFples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  





Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáFcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóFcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  de	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecFvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reFnales	  múlFples	  
•  Tubérculo	  corFcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlFples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  



90	  %	  



Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáFcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóFcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  de	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecFvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reFnales	  múlFples	  
•  Tubérculo	  corFcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlFples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  



15	  %	  



Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáFcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóFcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  de	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecFvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reFnales	  múlFples	  
•  Tubérculo	  corFcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlIples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  



50-‐70	  %	  



Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáFcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóFcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  de	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecFvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reFnales	  múlFples	  
•  Tubérculo	  corFcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlFples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  



1	  %	  



Esclerosis	  tuberosa	  
	  Criterios	  Mayores	  

•  Angiofibromas	  faciales	  o	  placas	  en	  la	  frente	  
•  Fibromas	  no	  traumáFcos	  ungueales	  o	  periungueales	  
•  Máculas	  hipomelanóFcas	  (tres	  o	  más)	  
•  Placa	  de	  piel	  de	  zapa	  (nevus	  de	  tejido	  conecFvo)	  
•  Hamartomas	  nodulares	  reFnales	  múlFples	  
•  Tubérculo	  corFcal	  	  
•  Nódulos	  subependimarios	  
•  Astrocitoma	  de	  células	  gigantes	  subependimario	  
•  Rabdomioma	  cardíaco,	  único	  o	  múlFples	  
•  Linfangiomiomatosis	  	  
•  Angiomiolipoma	  renal	  	  



75-‐80	  %	  











SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Anamnesis	  
– Aplicar	  criterios	  de	  ET	  
– AF	  de	  ET	  definida,	  manchas	  acrómicas,	  tumores	  
SNC	  y/o	  viscerales	  y	  epilepsia	  

– Patocronía	  de	  lesiones	  cutáneas	  
– Alteración	  DPSM	  
– Curva	  de	  PC	  
– Déficits	  neurosensoriales	  
– Síntomas	  de	  HTIC	  
– Episodios	  paroxísFcos	  
– Signos	  de	  Trastornos	  Generalizados	  del	  desarrollo	  
	  



Clínica	  
•  Epilepsia:	  75-‐90	  %	  
	  
•  Retraso	  mental:	  50-‐70	  %	  

•  Tumores	  intracraneales:	  10-‐15	  %	  
	  
•  Alteraciones	  neuropsiquiátricas	  
– Comportamiento	  psicóFco:	  50	  %	  
– HiperacFvidad:	  60	  %	  
– Agresividad:	  15	  %	  
– Trastorno	  auFsta:	  55	  %	  
	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Anamnesis	  
– Aplicar	  criterios	  de	  ET	  
– AF	  de	  ET	  definida,	  manchas	  acrómicas,	  tumores	  
SNC	  y/o	  viscerales	  y	  epilepsia	  

– Patocronía	  de	  lesiones	  cutáneas	  
– Alteración	  DPSM	  
– Curva	  de	  PC	  
– Déficits	  neurosensoriales	  
– Síntomas	  de	  HTIC	  
– Episodios	  paroxísFcos	  
– Signos	  de	  Trastornos	  Generalizados	  del	  desarrollo	  
	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Anamnesis	  
– Anomalías	  en	  el	  aprendizaje	  
– Hematuria	  
– Dolor	  abdominal	  
– FaFga	  con	  las	  tomas	  
– Palpitaciones	  rectorragia	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Examen	  lsico	  
– Discromías	  cutáneas	  
– Somatometría	  
– Tensión	  arterial	  
– Deformidades	  esqueléFcas	  
– Soplos	  cardíacos	  
– Arritmias	  
– Signos	  de	  IC	  
– Masa	  abdominal	  
– Displasia	  dental	  
– Conducta	  auFsta	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Examen	  lsico	  
–  Indicadores	  de	  retraso	  mental	  
– Signos	  neurológicos	  focales	  
– Facomas	  reFnianos	  
– Atrofia	  ópFca	  
– Explorar	  a	  los	  padres	  



SEGUIMIENTO	  
•  PRIMERA	  CONSULTA:	  Pruebas	  complementarias	  
– En	  casos	  de	  sospecha	  clínica:	  

•  EEG	  
•  Ecograja	  renal	  
•  OYalmología	  	  
•  Cardiología	  
•  Rx:	  serie	  ósea	  completa	  
•  TC	  craneal	  /	  RMN	  craneal	  

– Otras	  pruebas	  según	  clínica:	  
•  Función	  renal	  
•  TAC	  abdominal,	  torácico	  
•  Enema	  opaco	  /	  Colonoscopia	  
•  Psicología	  /	  Cirugía	  plásFca	  /	  Neurocirugía	  
	  



SEGUIMIENTO	  
– REVISIONES:	  	  
•  Reconsiderar	  criterios	  de	  ET	  
•  AnFcipar	  el	  desarrollo	  de	  complicaciones	  
•  RepeFr	  anamnesis	  completa	  
•  Pruebas	  complementarias:	  

–  Controles	  de	  RMN	  de	  los	  tumores:	  
»  Inicial	  cada	  6	  meses,	  después	  cada	  12	  meses	  (según	  
evolución)	  

	  
–  Reconsiderar	  neuroimagen	  si	  cambios	  en	  la	  exploración	  
neurológica,	  evolución	  a	  epilepsia	  refractaria	  o	  evolución	  a	  
síndrome	  auFsta	  con	  retraso	  mental	  
	  
	  



TRATAMIENTO	  
•  Tratamiento	  de	  las	  complicaciones	  

•  Everolimus:	  inhibidor	  de	  la	  vía	  TOR	  (implicada	  
en	  el	  crecimiento	  celular)	  



Paciente	  en	  seguimiento	  en	  CCEE	  del	  
HGU	  ELCHE	  

•  Mujer	  8	  años	  	  
•  Manchas	  hipocrómicas	  lanceoladas	  
•  EncefalopaUa	  epilépFca	  rebelde:	  crisis	  atónicas	  
•  RMN:	  hamartomas,	  nódulos	  ependimarios	  
bilaterales	  

•  VérFgos	  
•  Trastorno	  del	  espectro	  auFsta	  
•  Rabdomiomas	  cardíacos	  múlIples	  /	  Preexcitación	  
Fpo	  Wolff-‐Parkinson-‐White	  intermitente	  

•  Eco	  abdominal:	  angiomiolipomas	  





Paciente	  en	  seguimiento	  en	  CCEE	  del	  
HGU	  ELCHE	  

•  Mujer	  8	  años	  	  
•  Manchas	  hipocrómicas	  lanceoladas	  
•  EncefalopaUa	  epilépFca	  rebelde:	  crisis	  atónicas	  
•  RMN:	  hamartomas,	  nódulos	  ependimarios	  
bilaterales	  

•  VérFgos	  
•  Trastorno	  del	  espectro	  auFsta	  
•  Rabdomiomas	  cardíacos	  múlIples	  /	  Preexcitación	  
Fpo	  Wolff-‐Parkinson-‐White	  intermitente	  

•  Eco	  abdominal:	  angiomiolipomas	  





Hipomelanosis	  de	  Ito	  
	  
•  3º	  síndrome	  neurocutáneo	  más	  frecuente	  
	  
•  Mayoría	  esporádicos	  
	  
•  Incidencia:	  1/10.000-‐20.000	  
	  
•  No	  diferencia	  entre	  sexos	  ni	  etnias	  



CLÍNICA	  
•  Manifestaciones	  cutáneas	  (100	  %)	  

•  Manifestaciones	  neurológicas	  (30-‐60	  %)	  

•  Afectación	  ocular	  (25-‐30	  %)	  

•  Anomalías	  dentarias	  (5-‐30	  %)	  

•  Manifestaciones	  musculoesqueléFcas	  (25-‐35	  %)	  



CLÍNICA	  
•  Manifestaciones	  cutáneas	  (100	  %)	  

•  Manifestaciones	  neurológicas	  (30-‐60	  %)	  

•  Afectación	  ocular	  (25-‐30	  %)	  

•  Anomalías	  dentarias	  (5-‐30	  %)	  

•  Manifestaciones	  musculoesqueléFcas	  (25-‐35	  %)	  



Áreas	  cutáneas	  de	  despigmentación	  







CLÍNICA	  
•  Manifestaciones	  cutáneas	  (100	  %)	  

•  Manifestaciones	  neurológicas	  (30-‐60	  %)	  

•  Afectación	  ocular	  (25-‐30	  %)	  

•  Anomalías	  dentarias	  (5-‐30	  %)	  

•  Manifestaciones	  musculoesqueléFcas	  (25-‐35	  %)	  



-‐  Retraso	  mental	  y	  retraso	  psicomotor	  (60-‐80	  %)	  

-‐  Epilepsia	  (50-‐60	  %)	  

-‐  Trastorno	  del	  espectro	  auFsta	  (10	  %)	  

-‐  Macrocefalia	  (25	  %)	  

-‐  Otras:	  hipotonía,	  TDAH…	  	  



CLÍNICA	  
•  Manifestaciones	  cutáneas	  (100	  %)	  

•  Manifestaciones	  neurológicas	  (30-‐60	  %)	  

•  Afectación	  ocular	  (25-‐30	  %)	  

•  Anomalías	  dentarias	  (5-‐30	  %)	  

•  Manifestaciones	  musculoesqueléFcas	  (25-‐35	  %)	  



CLÍNICA	  
•  Manifestaciones	  cutáneas	  (100	  %)	  

•  Manifestaciones	  neurológicas	  (30-‐60	  %)	  

•  Afectación	  ocular	  (25-‐30	  %)	  

•  Anomalías	  dentarias	  (5-‐30	  %)	  

•  Manifestaciones	  musculoesqueléFcas	  (25-‐35	  %)	  



CLÍNICA	  
•  Manifestaciones	  cutáneas	  (100	  %)	  

•  Manifestaciones	  neurológicas	  (30-‐60	  %)	  

•  Afectación	  ocular	  (25-‐30	  %)	  

•  Anomalías	  dentarias	  (5-‐30	  %)	  

•  Manifestaciones	  musculoesqueléIcas	  (25-‐35	  %)	  



DIAGNÓSTICO	  

•  Clínico:	  
– Examen	  cutáneo,	  anamnesis	  y	  exploración	  jsica	  

•  Exploraciones	  complementarias:	  	  
– EEG	  
– OYalmología	  
– ORL	  
– Rx:	  serie	  ósea	  
– RMN	  craneal	  



TRATAMIENTO	  

•  No	  existe	  un	  tratamiento	  específico.	  	  

•  Tratamiento	  de	  las	  manifestaciones	  
extracutáneas	  
	  



	  
SÍNDROME	  DE	  STURGE-‐WEBER	  

(Angiomatosis	  encefalotrigeminal	  o	  encefalofacial)	  
	  	  

•  Incidencia:	  1/50.000	  
	  
•  EFología:	  desconocida	  
	  
•  No	  diferencias	  en	  sexo	  ni	  razas	  
	  



SÍNDROME	  DE	  STURGE-‐WEBER	  

•  Clasificación:	  
– TIPO	  1:	  angiomas	  faciales	  +	  angiomas	  meningeos	  
(puede	  haber	  glaucoma)	  

– TIPO	  2:	  angioma	  exclusivamente	  facial	  (puede	  
haber	  glaucoma)	  

– TIPO	  3:	  angioma	  leptomeníngeo	  aislado	  (no	  suele	  
haber	  glaucoma)	  



Malformación	  capilar	  facial	  (mancha	  
de	  color	  de	  vino	  de	  Oporto)	  85-‐90	  %	  



SÍNDROME	  DE	  STURGE-‐WEBER	  

•  Clasificación:	  
– TIPO	  1:	  angiomas	  faciales	  +	  angiomas	  meníngeos	  
(puede	  haber	  glaucoma)	  

– TIPO	  2:	  angioma	  exclusivamente	  facial	  (puede	  
haber	  glaucoma)	  

– TIPO	  3:	  angioma	  leptomeníngeo	  aislado	  (no	  suele	  
haber	  glaucoma)	  



Angioma	  leptomeníngeo	  



SÍNDROME	  DE	  STURGE-‐WEBER	  

•  Clasificación:	  
– TIPO	  1:	  angiomas	  faciales	  +	  angiomas	  meníngeos	  
(puede	  haber	  glaucoma)	  

– TIPO	  2:	  angioma	  exclusivamente	  facial	  (puede	  
haber	  glaucoma)	  

– TIPO	  3:	  angioma	  leptomeníngeo	  aislado	  (no	  suele	  
haber	  glaucoma)	  



Clínica	  	  
– Epilepsia:	  75-‐80	  %.	  Precoz	  y	  rebelde	  al	  tratamiento	  
	  
– Hemiparesia:	  50	  %	  
	  
– Retaso	  mental:	  65-‐85	  %	  
	  
– Migraña	  
	  
– Afectación	  ocular:	  glaucoma	  



DiagnósIco	  
•  Examen	  cutáneo,	  anamnesis	  y	  exploración	  
Fsica	  

•  Pruebas	  de	  neuroimagen:	  RMN	  prueba	  de	  
elección	  	  

•  EEG:	  puede	  ser	  normal	  
•  SPECT	  y	  PET:	  no	  son	  necesarios	  
•  Angiograla	  cerebral	  o	  angiorresonancia	  
•  Examen	  ovalmológico	  



Tratamiento	  
•  No	  existe	  tratamiento	  específico	  

•  Control	  de	  la	  epilepsia	  

•  Tratamiento	  del	  angioma	  facial:	  laserterapia	  	  
	  





INCONTINENCIA	  PIGMENTI	  

•  Escolar	  8	  años	  	  
•  Deleción	  de	  exones	  4-‐10.	  Gen	  IKBGK/NEMO	  
•  DSPM	  normal	  
•  AGENESIA	  DENTARIA	  
•  OYalmología:	  normal	  
•  RMN	  craneal:	  retraso	  inespecífico	  de	  la	  
mielinización	  

•  EEG:	  normal	  





INCONTINENCIA	  PIGMENTI	  

•  Fase	  1:	  bandas	  lineales	  eritematosas	  y	  placas	  
de	  vesículas	  

•  Fase	  2:	  hiperqueratosis	  formando	  placas	  
verrugosas	  

•  Fase	  3:	  hiperpigmentación	  en	  forma	  de	  
espirales	  maculares,	  manchas	  reFculadas	  y	  
estrías	  lineales	  

•  Fase	  4:	  zonas	  cutáneas	  redondeadas	  sin	  vello,	  
anhidróFcas	  e	  hipopigmentadas	  
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GRACIAS	  POR	  LA	  ATENCIÓN	  


