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RESUMEN

La angiomatosis encefalotrigeminal (sindrome de Sturge-Weber) es el méas
frecuente de los sindromes neurocutaneos con predominio de anomalias vasculares.
Es una enfermedad congénita, que aparece de manera esporadica y en su forma
completa consiste en la asociacion de angiomas cerebral, cutaneo y ocular que se
caracterizan clinicamente por una mancha color vino en la cara, epilepsia,
retraso mental, déficits neurolégicos (hemiparesia y hemianopsia) y glaucoma.
Para el diagnostico de la enfermedad resultan de mucha utilidad los estudios de
tomografia axial computadorizada y resonancia magnética nuclear craneales, asi
como para estudiar la relacion del angioma leptomeningeo u atrofia subyacente,
importantes para el pronéstico y la conducta médica que se debe seguir. El
control de las crisis epilépticas constituye un elemento capital para una evolucién
favorable de los pacientes. El tratamiento quirrgico debe ser reservado para
enfermos de corta edad, con afectacion unilateral exclusiva, con epilepsia
refractaria y sin retraso mental profundo; mediante la reseccion del area afectada,
lobectomia o hemisferectomia, siempre que el otro hemisferio esté intacto. Se
profundiza en los aspectos clinicos, diagnésticos, patogénicos y terapéuticos de
esta enfermedad.

Descriptores DeCS: SINDROME DE STURGE-WERBER/terap/diag;
HEMANGLIOMA; EPILEPSIA/terap; MANIFESTACIONES
NEUROLOGICAS.

La angiomatosis encefalotrigeminal excepcional, que afectaiao y otro sexos por
descrito porSturgé en 1879 y redondeada igual y que aparece de manera esporédica,
por Webet en 1922, es el mas frecuente de aunque se han descrito casos heredados de
los sindromes neurocutaneos con formaautosémicarecesivay domindnte.
predominio de anomalias vasculat&s. un El sindrome de Sturge-Weber (SSW)
proceso congénito infrecuente, pero no consiste, en su forma completa, en la
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asociacion de anomalias cerebrales puede ser bilateral. La extension extrafacial
(angioma leptomeningeo o pial), cutaneas es mas frecuente cuando el angioma es
(angioma facial) y oculares (angioma bilateral (53 %), que cuando es unilateral
coroideo); desde el punto de vista clinico (10 %).
se caracteriza por una mancha color vino Un aspecto en la definicién del SSW,
en la cara, epilepsia, retraso mental, otras sujeto a controversia, es lo restrictivo de
manifestaciones neuroldgicas deficitarias los criterios que algunos de los autores
(hemiparesia, hemianopsia) y glaucoma. Las expresan en cuanto a la topografia del
formas incompletas del sindromé? angioma. Asi, para algunos, el angioma
aparecen como: puede distribuirse por cualquiera de los 3
territorios de las ramas sensitivas del
- Angioma facial y leptomeningeo, pero trigémino; para otros, solo si el angioma

sin angioma coroideo. afecta a los territorios de las ramas oftalmicas
- Angioma leptomeningeo y coroideo sin  (VI) o maxilar (V2) del nervio hay posibilidad
nevusfacial. de afectaciéon neuroculaf??
- Nevusfacial y angioma coroideo sin El nevusfacial esta presente desde el
evidencias clinicas ni radiograficas de nacimiento y no cambia de aspecto con la
angiomatosis cerebral. edad y cuando el nifio no tiene evidencia

- Angiomatosis cerebral y pial aislada. de afectacion neurolégica, ofrece serias
dificultades el determinar si desarrollara o
no disfuncién neuroldgica, pues algunos

ANGIOMA CUTANEO MUCOSO nifios con SSW son neuroldgicamente
normales por varios meses o0 afios después

La incidencia de angioma plano facial del partd’

en la poblacion es de 0,3 ¥fero soélo

alrededor del 10 % tiene una lesion

neurocular, y el diagndstico de SSW debe AFECTACION OCULAR

ser reservado para estos individuos. Es un

nevusvascular plano y homogéneo, El angioma ocular aparece en el 30 %

raramente tuberoso, de color rojo- vino, que de los casdsy afecta a la coroides y la

afecta la cara, y se asienta sobre el parpadoesclerética ocular, y es ipsilateral al angioma

y laregion frontal ipsilateral al angioma pial. cutaneo. La exploracion del fondo de ojo

Con frecuencia el angioma afecta a la muestra una elevacién anaranjada

hemicara completa, y puede extenderse al localizada en el polo posterior del ojo.

cuello, tronco y extremidades de forma uni Este angioma coroide produce

o bilateral’***Los miembros inferiores se  glaucoma entre el 25y el 60 % de los casos,

afectaran mas que los superiorendlus segun la serié*' siempre ipsilateral al

puede involucrar la mucosa de los labios, angioma facial cuando éste afecta el

paladar, lengua, mejilla, faringe y laringe; territorio de las ramas oftalmicas (VI) y

en estos casos puede haber sangramiento.maxilar (V2) del trigémind.El glaucoma

Las partes blandas de la cara pueden estaipuede ser unilateral o bilateral (siempre que

hipertrofiadas, con menos frecuencia; partes las lesiones cutdneas sean bilaterales),

duras, subyacentes (huesos, dierftes). aparece en los primeros afios de la vida o

Generalmente el angioma es unilateral, puede ser congénito, casos en el que puede
pero entre el 4y el 30 %'2segun la serie, producir buftalmo®* Los nifios que
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muestran angiomas faciales extefigsode es mas intensa en los pacientes con lesiones
localizacion extrafacigpresentan glaucoma  corticales bilaterales, en los cuales sélo el 8
con mayor frecuencia. % de éstos son intelectualmente norméles.
Clinicamente se manifiesta por dolor El 2,5 % de los enfermos desarrolla retraso
retroorbitario y deterioro de la vision. En  mental severé?
algunos casos puede observarse Los signos de déficit neurolégico focal
heterocromia del iris, angioma orbitario y que se muestran con mayor frecuencia son:
dilatacién de los vasos retinianos. defecto motor hemiparético, hemianopsiay
hemiatrofia corporal, y en general se
observan en el 65 % de los enfermos. El
MANIFESTACIONES NEUROLOGICAS defecto hemiparético que se aprecia en el
30 al 40 % de los casos, coincide con el
La afectacion neurolégica del SSW se comienzo de las crisis epilépticdsy
relaciona con la presencia de un angioma muchas veces se atribuye erroneamente al
leptomeningeo que afecta la piamadre. Este estado poscritico (paralisis de Todd); sin
angioma pial puede aparecer aislado, sin embargo, persiste durante un tiempo mayor
angioma de la coroides ni facial, enel 13% que pocas horas o puede hacerse
de los enfermo&®3Lo mas constante esla permanente. Posteriormente los pacientes
presencia de crisis epilépticas, que afectan pueden presentar episodios de hemiparesia
entre el 75y el 90 % de los pacient&s? sin crisis previas, que agravan la
En el 45 % de éstos las crisis se inician anteshemiparesia preexistenté&n el 31 % de los
del afio, con un pico entre los 3y 6 meses. pacientes existe hemiatrofia de los
Inicialmente predominan las crisis parciales miembros contralaterales al angioma pial.
motoras o tonicoclénicas generalizadas. Excepcionalmente, en casos de
Los espasmos infantiles, las crisis angiomatosis cutaneay pial bilateral, puede
mioclénicas y atonicas ocurren con menos observarse un defecto tetraparéfi&m un
frecuencid’ grupo de pacientes se muestran defectos
Sdlo aproximadamente el 7 % de los del campo visual, que en dependencia de la
pacientes inicia sus crisis después de los 5localizacion del angioma pueden pre-
afios® Es usual la presencia de crisis sentarse como hemianopsia o cuadran-
frecuentes y prolongadas de dificil control tanopsia homoénimas e incluso ceguera
farmacoldgico. El inicio de las crisis por cortical cuando existe lesién bilateral de la
debajo de los 2 afios hace mas probable sucorteza occipitai?
refractariedad y el subsecuente retraso
mental? El control total de las crisis se logra
en el 47 % de los enferm&stros refieren  EVALUACION DIAGNOSTICA
gue las crisis epilépticas son mas frecuentes
cuando existe afectacion bihemisférica. Debido a que muchos nifios con
El retraso mental afecta entre el 50y el angioma intracraneal son inicialmente
70 912 de los pacientes con SSW y su normales, los estudios de neuroimagen y
presencia se hace notar con posterioridad otros complementarios pueden ayudarnos
al inicio de las crisis epilépticas. Su a distinguir los que pertenecen al SSW. La
intensidad, relacionada con el comienzo marca radiografica de esta enfermedad
precoz de las crisis y su refractaried&d, constituyen las calcificaciones corticales
puede variar desde ligera hasta profunda, y giriformes adyacentes al angioma lepto-
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meningeo. Pueden observarse mediante  Varios estudios demuestran la mayor
rayos X o tomografia axial computadorizada eficacia de la RMN craneal para la
(TAC) de craneo y se encuentran evaluacién de la afectacion neurolégica del
generalmente en la region occipital, aunque SSW, sobre todo cuando se utiliza contraste
es comun su presencia en otras atéas. paramagnétic®®°

La presencia de angioma pial puede La exploracion electroencefalogréfica
demostrarse con TAC, pero las calcifi- (ggG) puede ayudar inicialmente a confirmar

rczfs%r?grfcsia %j:dn%?icgnnrﬂgzg?r(gﬁﬂnﬁ; sin la presencia de afectacion cerebral y mas
9 tarde, para localizar el sitio de inicio de las

contraste muestra imagenes de atrofiay en crisis epilépticas
algunos casos calcificaciones como areas priep . o -
Los trazados intercriticos de vigilia

de vacio de sefial. La RMN con admi- > , L
nistracién endovenosa de gadolinio es el muestran una asimetria de la actividad de

medio mas fidedigno para valorar la base, con caida de voltaje en el area del
extension del angioma p]%y que aparece angioma?"‘ La actividad parOXI'Stica, puede
como una imagen que llena el espacio ser focal, multifocal y/o generalizada,
subaracnoideo, y cubre la superficie de los simétrica o asimétrica, y se origina
surcos*® generalmente en el hemisferio ipsilateral al
Laatrofia cerebral en el areadel angioma angioma y aumentar durante la
puede distinguirse mediante TAC; sin hiperventilacior’:*® En algunos pacientes
embargo, la RMN puede mostrar cambios ¢con angioma pial unilateral, pueden
atroflco.s mas sutiles. ITa materia blanca pservarse paroxismos generalizados y
subcortical sepbserva hipodensa en la TAC bisincrénicos?
y con alta senql en Tl.y T2, erldo a la Los estudios de metabolismo cerebral
gliosis secundaria por la isquemia cerebral. . . -
La hemitrofia cerebral puede provocar med@nte tomografia de emision de
asimetria craneal, el diploe 6seo mas gruesoposnrqpes (PET) h.a mostrado una
y los senos perinasales mas grandes en ereducqon del metabohsmo cer.ebral cerca
lado afectado. Las estructuras de la linea del angioma que se extiende bien por toda
media pueden verse desplazadas hacia elel area radiografica anorntl.
lado afectado. Los plexos coroides La tomografia de emision de foton
ipsilaterales a la lesion estan frecuentementesimple (SPECT) y el estudio de flujo
hiperplasiados, lo cual parece relacionado sanguineo cerebral usando inhalacién de
con una malformacion angiomatdéa. xen6n-133, demuestran la reduccién de la
~ Podemos resumir que los estudios de perfusion en el tejido cerebral afectédlo.
imagenologia estructural (TACY RMN) son  Estos estudios de imagenologia funcional,
de utilidad para evaluar: complementan a las estructurales para la
evaluacion del tratamiento quirdrgico en

1. Extension de la malformacién angio- .
9 estos pacientes.

matosa leptomeningea.
2. Grado de atrofia del parénquima.
3. Posibles cambios isquémicos que

afectan sustancia gris y blanca. NEUROPATOLOGIA'YY PATOGENIA
4. Presenciay extension de calcificaciones

corticales. Las leptomeninges se observan finas
5. Prominencia de plexos coroides. y descoloreadas por el incremento de la

6. Anomalias venosas del parénquima.  vascularidad. Microscépicamente los vasos
7. Prominencia diploica del lado afectado. del angioma son venas de pared fina, que
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varian en tamafio y se ocluyen por
hialinizacion y proliferacion endotelial, que
se extienden por toda la lesion visible y a TRATAMIENTO
veces por la corteza subyacente y el plexo
coroide ipsilateral. En la mayor parte de los casos el control
Las calcificaciones se encuentran en de las crisis epilépticas constituye el Gnico
las capas externas de la corteza cerebral yelemento que se debe tratar; sin embargo,
ocasionalmente se extienden hacia la existen otras posibilidades y opciones que
sustancia blanca. Los depdésitos de calcio describiremos a continuacion.
se inician de manera adyacente a los vasos  En cuanto al tratamiento de la epilepsia,
y de alli penetran al parénquima cerebtal. es importante la correcta seleccion de la
Es tipica la atrofia adyacente al droga antiepiléptica de acuerdo con el tipo
angioma, aunque no siempre es visible o los tipos de crisis que muestra el paciente
macroscopicamente. Microscopicamente sey es importante ser enérgicos por la
observan pérdida neuronal y gliosis que se importancia de las crisis en el pronéstico.
extiende usualmente por toda el area En escasos pacientes de corta edad,
afectada por el angioma. Basado en los con afectacion unilateral exclusivamente,
estudios del flujo sanguineo cerebral y con epilepsia refractariay sin retraso mental
metabolismo energético se ha postulado comoprofundo, esta indicado el tratamiento
hipotesis patogénica para la atrofia cerebral, quirargico, mediante la reseccion del area
el estado crénico de reduccion de la perfusién afectada, lobectomia e incluso hemisfe-
sanguine& Esta isquemia cronica puede rectomig®® En estos casos es importante
explicarse por la obstruccion venosa asegurar que el otro hemisferio se encuentra
producida en el angioma, que origina totalmente sano, por lo que requiere una
disminucion del recambio sanguineo en la exquisita evaluacion neuroimagenolégica
zona. Los episodios agudos de hemiparesia(estructural y funcional) y electroence-
asociados con crisis epilépticas estan falogréfica.
probablemente relacio-nados con trombosis Se ha propuesto el tratamiento con dosis
venosas en areas adyacentes al angioma. bajas de aspirina para la prevencion de la
Resulta excepcional, la presencia de trombosis venosa y asi del deterioro neuro-
hemorragias intracraneales en estos légico; sin embargo, esto es discufidn
pacientes, lo que puede deberse a la escasacientes con lesiones faciales pequefias y con
participacion arterial en la formacion escasa afgacion neuroldgica, se puede
angiomatosa. utilizar laserterapia para el tratamiento estético.

SUMMARY

The encephalotrigeminal angiomatosis (§&iWeber syndrome) is the

commonest of the neurocutaneous syndromes with predominance of vascular
anomalies. Its complete form consists in the association of cerebral, cutaneous
and ocular angiomas, which are characterized by a wine-clored stain, epilepsy,
mental retardation, neurological deficits (hemiparesis and hemianopsia) and
glaucoma. CAT and cranial magnetic resonance imaging are very useful for
diagnosing the disease and for studying the extension of the leptomeningeal
angioma or underlying atrophy. These studies are also important for the prognosis
and medical conduct to be followed. The control of the epileptic seizures is an
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essential element for the favorable evolution of the patients. The surgical
treatment must be reserved for young patients with exclusive unilateral affection,
with refractary epilepsy and without deep mental retardation. Resection of the
affected area, lobectomy or hemispherectomy will be performed whenever the
other hemisphere is intact. The clinical, diagnostic, pathogenic and therapeutic
aspects of this disease are thoroughly analyzed.

Subject Headings: STURGE-WERBER SYNDROME/terap/diag; HEMANGIOMA,
EPILEPSY/terap; NEUROLOGIC; MANIFESTATIONS.
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