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RESUMEN
ELcompLejo de Laesclerosis tuberosa es un desorden genetico que puede invoLucrar
varios organos en diferentes edades, por Lo que eL conocimiento de Las posibLes
expresiones clinicas es importante para eL diagncstico, manejo y pronostico
estomatolcgico. 5e reporta un caso deL compLejo de esclerosis tuberosa ((IT) en un
paciente feme nino de 14 aiios de edad que presenta manifestaciones oraLes:
fibromatosis gingivaL recurrente a un tratamiento quirurgico de hace tres aiios y una
hipopLasia de esmaLte en forma de pozos. 5e describen Las manifestaciones de La
enfermedad y Loscriterios de diagnostico.
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ABSTRACT
Tuberous sclerosis is a genetic disorder that can affect severaL organs at different
ages. That is why the knowLedge of different clinicaL expressions is important for
the oraL diagnosis, management and prognosis. We report a case of the compLex of
Tuberous sclerosis in a 14 year oLd femaLe patient, who presents the following oraL
manifestations: recurrent gingivaL fibromatosis after surgicaL treatment 3 years
ago, and enameL hypopLasia. We described the disease manifestations and the diag-
nosis criteria.
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INTRODUCCION
Dependiendo deL grado de expr esron clinica y
especificamente deL niveL de implicancia deL organo
afectado; Lospacientes pueden experimentar morbosidad
y mortalidad significativa (2).

EL compLejo de La esclerosis tuberosa ((ET) es un
desorden congenito caracterizado por eLcrecimiento de
rnultiptes Lesiones hamartomatosas en diferentes
organos. EL(IT presenta heterogeneidad genetica, Los
genes impLicados son eL T5(1 y T5(2 ubicados en Los
Locus9q34 y 16p13 respectivamente. ELT5(1 codifica La
proteina hamartina; y eL T5(2, La tuberina; estas
proteinas participan en procesos de crecimiento, rnigra-
cion, trastaclon, adhesion, proliferacion y diferenciacion
ceLuLar (1).

La incidencia deL (IT esta estimada entre 1:6000 y 1: 10
000 individuos, de estos un 50 a 85% son casos secun·
darios a una rnutacion espontanea, y eL porcentaje
restante hereda un gen ya mutante de uno de Los pa-
dres, de una forma autosornica dominante (1).
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El estudio del CET se inicic con la
descripcton de las lesionespresentes
en diferentes organos principal-
mente en el cerebro. Los primeros
reportes de las lesiones cerebrales
se atribuyen a Virchow y Von Rec-
klinghausen, por el aiio de 1860 13,4).

Peroes Bourneville, en 1880, quien
haciendo una descrtpcion de la en-
fermedad Ie da el nombre de "Escle-
rosis tuberosa de las circunvolu-
cionescerebrates"!". Pringle en 1890
reporta un caso con lesiones fa-
ciales, llamadas en ese entonces
"adenoma sebaceum "(6). Es Vogt
quien establece la triada diagnostica
adenoma sebaceum, epilepsia y de-
ficit cognitivo. En1911 Sherlockacu-
iia el terrnino Epiloia para referirse
ala enfermedad, sin mucha acepta-
cion en la comunidad medica. En
1992 Roachpublica loscriterios diag-
nosticos de 10 que el ttarno "Com-
plejo de la esclerosis tuberosa "(3).

En1998 se realizo la Conferencia de
consenso del complejo de la escle-
rosis tuberosa, en Annapolis Mary-
land, donde Gomez, Roach y Nor-
thurup establecen en forma defi-
nitiva los criterios diagnosticos de la
enfermedad 17,8).

Los criterios diagnosticos se basan
en las manifestaciones clinicas del
CETy se muestran en la Tabla 1.

MANIFESTACIONES
SISTEMICAS
Las lesiones faciales (Figura 1),
presentes en un 70 a 83% son los an-
giofibromas faciales, llamados ante-
riormente adema sebaceum, apare-
cen entre los 3 y 10 aiios de edad, se
observan como papules lisas, eri-
tematosas de distribucion sirnetrica
sobre la nariz, surcos nasolabiales,
mejillas, babilla y parpados'v.Estas
lesionessonmolestas desdeel punta
de vista estetico e higienico, pudien-
do sangrare infectarse, adernaspue-
de ser un factor psicologico nega-
tivo. El tratamiento de los angiofi-
bromas del CETincluye el curetaje,
criocirugia, dermabrasion, peeling,
ablacion por laser, excision con elec-
trocirugia. Existe una tendencia al
resurgimiento de los angiofibromas,
aproximadamente a los dos afios''?'.

Diagnostico y seguimiento de Las lesiones estornatologicas

El diagn6stico definitivo de esclerosis tuberosa se establece cuando se constatan dos
criterios mayores 0 uno mayor y dos menores; es probable cuando el paciente cumple
un criterio mayor y uno menor, y posible cuando cumple un criterio mayor 0 bien dos 0
mas menores.

CRITERIOS MAYORES:
• Angiofibromas faciales 0 placa en la

frente
• Fibromas ungueales 0 periungueales

multiples no traurnaticos
• Maculas hipomelanoticas (mas de 3)
• Placa de piel de zapa (nevus del

tejido conectivo)
• Hamartomas nodulares retinianos

multiples
• Iuberculo cortical
• Nodule subependimario,
• Astrocitoma de celulas gigantes

subependimario.
• Rabdomioma cardiaco (unico 0

multiple).
• Linfangiomiomatosis
• Angiomiolipoma renal

CRITERIOS MENORES:
• Piqueteado multiple del esmalte

dental distribuido al azar
• Polipos rectales hamartomatosos
• Quistes oseos
• Lineas de rnigracion radial de la

sustancia blanca cerebral
• Fibromas gingivales
• Hamartoma no renal
• Mancha acrornica retiniana
• Maculas hipocromas en «confetti»
• Quistes renales multiples

ICriterios diagn6sticos del complejo de la esclerosis tuberosa (7).

Tabla 1

Los fibromas ungueales 0 subun-
gueales, son lesiones carnosas 0

nodulares que se originan de alre-
dedor 0 debajo de las uiias, son pa-
pulas rojizas que pueden desplazar
y distorsionar ellecho ungueal. Apa-
recen durante la pubertad y se
desarrollan conforme aumenta la
edad. Estas lesiones se encuentran
en el 19% de los pacientes con CET.
El fibroma en si mismo a veces no es
visible pero crea un surco longitudi-
nal muy marcado en la uiia(8).

Las maculas hipocrornicas son con-
genitas, se pueden identificar en el
90 % de los casos ubicados gene-
ralmente sobre el tronco 0 los miem-
brossonde tamaiio, nurneroy confi-
guracion variable. Son apreciadas
facilrnente con la lampara de Wood
de rayos ultravioleta. Aunque no son
frecuentes en la cara 0 la cabeza,
se pueden encontrar ocasional-
mente, incluso hasta un mechen de
pelo blanco (poliosisj'". Otra lesion
derrnica son las placasfibrosas, que
es un nevusde tejido conjuntivo, en
la region lumbosacra, presentes en
un 20 a 35 % de casosde CET(3).

En el cerebro las lesiones del CET
incluyen los tumores (tuberomas),
anomalias corticales microscopicas,
como: microdisgenesias, heteroto-
pias y defectos de larninacion. A
nivel masprofundo sepueden encon-
trar nodules subependimarios y as-
trocitomas de celulas gigantes. Las
consecuenciasde dichas lesionesson
la epilepsia, el retraso mental y el
autismo Ill).

El ensanchamiento y emblanque-
cimiento de las circunvoluciones
cerebrales, son las llamadas tubero-
sidades que da lugar al nombre de
la enfermedad. Ocasionalmente los
tuberculos producen bloqueos del
agujero de Monro y causan hidro-
cefalia. Los nodules subependima-
rios con frecuencia se calcifican y
pueden ser apreciados en placas
simples de craneo, pero se aprecian
mejor con la TAC.Mas del 8% desa-
rrollan astrocitomas subependima-
rios de celulas gigantes, muy cerca
del agujero de Monro (3).Hasta 80 a
90% de individuos con CETdesarro-
ltaran un cuadro de epilepsia durante
el curso de su vida, con inicio tipico
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I Lesiones Faciales de GET
Figura 11

N6dulos fibromatosos en gingiva de
paciente con GET
Figura 2

en la ninez. La epilepsia en (ET se
cree guarda relacion con la presencia
de tuberculos corticales y de otras
caracteristicas neuropatologicas,
aunque la relacion no esta bien com-
prendida. El tratamiento de las con-
vulsiones en (ET es similar al de la
epilepsia de otras causas, y las
medicaciones anticonvulsivantes son
el apoyo principal del tratamiento.
Pero, muchos nines y adultos con (ET
desarrollan los desordenes convul-
sivos que se demuestran farmaco-
rresistentes. Los tratamientos alter-
nativos actuales incluyen la estimu-
lacion del nervio vago, la dieta keto-
genica, y la cirugia (12). Alrededor del
40% de las personas con (ET tienen
un (I por debajo de 70 y el 30% tie-
nen un (I por debajo de 30; la
probabilidad de deterioro cognitivo
esta asociada a antecedentes de cri-
sis epilepticas (13). Los pacientes con
(ET presentan un alto predominio de
comportamientos autistas, los estu-
dios de los pacientes han identi-
ficado indices del 17 a 61%. Se ha
postulado que en los pacientes con
(ET pueden exhibir diversos sin-
tomas de comportamiento basad os

sobre la cornbinacion de las diversas
anormalidades funcionales del
cerebro (14).

Lascaracteristicas oftat micas asocia-
das al (ET se conocen como hamar-
tomas astrociticos. La prevalencia de
hamartomas astrociticos va de un 44
a 87% (15). La mayoria de las lesiones
retinianas son clinicamente insigni-
ficantes, aunque los pacientes oca-
sionalmente tienen debil itacton
visual debido a una lesion macular
grande, y raramente tienen perdida
visual por separacion retiniana, he-
morragia vitrea, 0 arnpliacion del
harnartorna'",

La irnplicacion pulmonar es rara,
estimada en 1% a 6% de los casos; es
cinco veces mas frecuente en el sexo
femenino entre 20 y 40 arios de edad.
La afectacion pulmonar tipica del
(ET es similar desde el punta de vista
clinico e histologico a la linfangio-
leiomiomatosis. Dado que el grupo
de poblacion afectada son mujeres
en edad fertil, se ha sospechado una
etiopatogenia hormonal, habiendose
intentado diversos tratamientos sien-
do las pautas mas utilizadas la proges-
terona oral, el tamoxifeno 0 su com-
binacion, los analogos de LH - RH, Y
la ooforectomia con respuesta vari-
able (16). Las manifestaciones pulmo-
nares pueden aumentar morbosidad
perioperatoria en los pacientes que
requieran cirugia'",

Los rabdomiomas cardiacos se pre-
sentan en un 50-64% de los pacientes
con el (ET, estos tumores pueden
producir un amplio espectro clinico
que va desde la ausencia de sintomas
hasta la muerte subita; estan descri-
tos arritmias, obstruccion hemodi-
narnica de la entrada y salida del
flujo y embolismo cerebral. La evo-
lucien a largo plazo es, en la mayoria
de los casos, benigna con tendencia
ala regresion espontanea en los pri-
meros afios de vida (17).

Losangiomiolipomas renales ocurren
en aproximadamente 80% de los
pacientes con (ET y por 10 menos
las tres cuartas partes de estos pa-
cientes tienen tumores bilaterales.
Los angiomiolipomas en pacientes
femeninos tienen una mayor pro-
pension al crecimiento (de tarnano
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y de nurnero de lesiones) posible-
mente por influencias hormonales en
los receptores esteroides de las celu-
las del musculo Iiso como en las lesio-
nes pulmonares. Esto explicaria el au-
mento, a menudo observado, en el
tarnario de los angiomiolipomas du-
rante embarazo. La cornplicacion
mas frecuente de los angiomiolipo-
mas es la hemorragia secundaria,
inusuales antes de la segunda decade
de la vida. La incidencia del quiste
renal con el (ET es estimada en 15%
a 20%, y la mayoria se descubren en
la ninez. Sin embargo, el compromi-
so renal serio se convierte en menos
del 5% de todos los pacientes con
el (ET (2).

MANIFESTACIONES
ESTOMATOLOGICAS
Estas pueden comprometer mucosa
bucal, esmalte dentario y huesos
maxilares.

Se ha reportado la presencia de no-
dulos fibromatosos de nurnero varia-
ble, de coloracion semejante a la
mucosa 0 eritematosa. De distribu-
cion bilateral, en la encia tanto ves-
tibular como lingual, predomi-
nantemente en la region anterior, de
ambas arcadas (Figura 3).

Desde el punta de vista histologico,
el tejido es semejante a la encia,
mostrando una rarnificacion epitelial
cubierta con epitelio escamoso para-
queratotico con aumento de la in-
terdigitacion entre los clavos epite-
liales y las papilas de tejido conec-
tivo, en la submucosa se observa
bandas de tejido conectivo fibroso y
numerosos vasos sanguineos de pare-
des delgadas 16,1B). Estas lesiones que
aparecen en la infancia, tam bien

IAplicaci6n de colorante en paciente con GET

Figura 3



---------------~========-;:;D:ia:::g:no:;:' S:tl;::'C;o'::Y~SegUimientode las lesiones estornatologicas

pueden localizarse en zona edentu-
las, labios, mejilla, lengua y pala-
dar, La prevalencia de Las lesiones
se calcula alrededor del 11% a
56%(5,19,20,21), Se ha sugerido que estas
lesiones son secundarias al uso de
drogas antiepilepticas, pero se han
reportado casos donde Lospacientes
nunca habian sido medicados con
dichas drogas"?', En la hiperplasia
gingival generalizada por fenitoina,
Lasencias se observan de un color
rosa hornogeneo. En cambio LasIesio-
nes gingivales del CET se presentan
como nodules fibrosos, de superficie
mamelonada, frecuentemente
sengrantesv" .

Un 100% de Los individuos con CET
tienen fosos dentales en sus dientes
permanentes (23,24) esta lesion a veces
imperceptible en dientes temporales
es una hipoplasia de esmalte, no a-
fecta dentina y tiene un diametro en-
tre 4 a 500 micras (25,26) Estos defec-
tos en el esmalte parecen ser el
resultado de una disfuncion de un
pequefio grupo de ameloblastos.
Posiblemente pequenas lesiones
angioides dentro del desarrollo del
esmalte estan involucradas en la
produccion de la muerte local de
ameloblastos (27).

Clinicamente pueden presentar
sensibilidad y a veces se requiere la
aplicacion de un colorante para su
identiffcacion (Figura 3).

La hipoplasia del esmalte es un signa
muy valioso y temprano en pacientes
que aun no muestran manifes-
taciones claras del CET (26).

Las alteraciones esqueleticas han
sido reportadas en un 45 a 66%. Los
craneos muestran zonas de densidad
incrementada y engrosamiento de la
cortical (28) • Adernas se han reportado
lesiones en Loshuesos maxilares aso-
ciadas al CIT Clinicamente se obser-
van como masas de crecimiento
Lento en su mayoria localizadas en
la mandibula, el estudio radiogrMico
es de mucha ayuda, su tratamiento
es la extirpacion quirurgica y su diag-
nostico final es histopatotogico. Sien-
do Los fibromas desrnoplasticos Los
mas reportados (28,29), Tarnbien se ha
reportado un caso de tumor odonto-
genico epitelial calcificante (TOEC)

en mandibula asociado al CET (30) Y
un hamartoma fibrolipomatoso (31) Los
auto res concuerdan que en estudio
de un caso con CET se incluya la
radiografia panorarnica.

Otras caracteristicas reportadas in-
cluyen: engrosamiento de Losalveo-
los, asimetria facial, uvula bifida, pa-
ladar alto, retardo en la erupcion (4).

Caso clinico:
Paciente femenino de 15 afios de
edad con diagnostico de CET en la
infancia. Viene al servicio de Perio-
doncia de la Facultad de Odontologia
de la Universidad Nacional Mayor de
San Marcos, para un control despues
de dos afios.

En la anamnesis se registro que fue
diagnosticada en e Instituto de Salud
del Nino (ISN) hace 7 afios. Donde le
realizaron exarnenes en Las areas
de dermatologia, neurologia, cardio-
logia, of tal mologi a y urologia.
Habiendo recibido dos interven-
ciones quirurgicas para extirpar Las
lesiones faciales que presentaba,
bajo anestesia local. En consulta

Antes de tratamiento
Figura 4

ControlPost -operatorioquirurgico
I periodontal

Figura 5

neurologica de control hace un mes
le diagnosticaron ansiedad y de-
presion moderada. Recibiendo tra-
tamiento farrnacologico de Pacitran,
5 mg -1 tab en Las comidas y Mo-
tival,10 mg. - 1 tab por la noche.

La paciente fue sometida a un tra-
tamiento quirurgico periodontal
hace tres anos extirpandole Las le-
siones al nivel de la encia, bajo
anestesia local; remitiendo Lasrnis-
mas para su estudio histopatologico.
Se hizo un control posoperatorio tres
semanas despues (figura 4).

El estudio histopatologico de Las
lesiones remitidas de encia marginal
fue informado macroscopicamente
como un tejido nodular; rnicrosco-
pica mente revestido de epitelio es-
camoso engrosado por papiloma-
tosis. Con buena reaccion fibrosa en
la submucosa. Con el diagnostico
histologico de papiloma fibroso oral.
Actualmente el paciente regresa par
un control ya que ha notado recu-
rrencia en Las lesiones gingivales,
adem as de requerir un tratamiento
odontologico integral.

Al examen general se aprecia luctda,
orientada, con un desarrollo inte-
lectual acorde a la edad y una buena
predisposicion al tratamiento.

Al examen regional presenta asi-
metria facial por desviacion del tabi-
que, unas papules eritematosas de
superficie Lisa y tarnafio variable
distribuidos sobre la superficie na-
sal, pliegues nasolabiales, menton,
frente y parpados.

Al examen intraoral resalta un pa-
ladar alto con rugas palatinas promi-
nentes, lesiones papulares sobre la
encia libre y encia adherida adya-
cente con mayor concentracion en
el sector anterior hacia vestibular y
una lesion de tipo placa sobre la
encia adherida vestibular desde la
pieza 4.1 a 4.3 de superficie marne-
lonada(Foto 06)Una fisura de orien-
tacion vertical asociada a caries den-
tal sobre la superficie vestibular de
la pieza 2.3. Multiples fosos en el
esmalte observados con una sus-
tancia reveladora. Se observa un
apifiarniento dental severo superior
e inferior.
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La bibliografia refiere que la mayoria
de pacientes con CET vend ran a
nuestro servicio con un dtagnosttco
ya estabtectdo=', sin embargo reco-
miendan que se continue con el pro-
ceso de dtagncstico. Las manifes-
taciones de la enfermedad se inician
a distintas edades, edemas el grado

En la radiografia panorarntca se ob-
serva, una asimetria por desviacion
del tabique, en el paladar duro
asirnetrtco por elevacion del lado
izquierdo, un engrosamiento de la
cortical mandibular. Y las piezas 3,8
y 4,8 impactadas en posicion mesi-
oangular, en clase III con relacion a
la rama mandibular y a una pro-
fundidad B.
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de compromiso de un paciente es
muy variable. Por 10 que el manejo
de estos pacientes es un trabajo de
equipo con las areas involucradas (33).

Es importante considerar la reper-
cusion de las lesiones presentes en
otros organos, sobre nuestro plan
de tratamiento dental.
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