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Resumen

'Se presentan tres pacientes, dos hombres y una mujer,
con insuficiencia renal crénica por esclerosis tuberosa. El fallo
renal fue secundario a la aparicion de angiomiolipomas rena-
les en un caso y a quistes en los otros dos. Dos casos han re-
querido tratamiento con hemodialisis y el otro sigue controles
periodicos. Los tres pacientes presentaban lesiones cutaneas
{angiofibromas todos y tumores de Koenen dos de ellos) y cal-
cificaciones cerebrales. Ninguno tenia antecedentes de la en-
fermedad, convulsiones ni retraso mental. El paciente con an-
giomiolipomas renales fallecié a los dos afos del inicio de
hemodialisis, en el postoperatorio de una intervencion quirur-
gica por sangrado retroperitoneal masivo.

PALABRAS CLAVE: Esclerosis Tuberosa. Insuficiencia renal
crénica. Angiomiolipomas renales. Poliquistosis renal.

Chronic Renal Failure in Tuberous Sclerosis. Study of three

cases

A study is made of three patients, two men and a woman,
with chronic renal failure due to tuberous sclerosis. The renal
failure was secondary to the appearance of renal angiomyoli-
pomas in one case and to cysts in the other two. Two cases
have required treatment with hemodialysis and the other one
undergoes periodical controls. The three patients had cutane-
ous lesions (all had angiofibromas and two had Koenen tu-
mours) and cerebral calcifications. None of them had antece-
dents of the illness, convulsions or mental retard. The patient
with renal angiomyolipomas died two years after the initia-
tion of hemodialysis in the postoperative stage after surgery
for massive retroperitoneal bleeding.

KEY WORDS: Tuberous Sclerosis. Chronic Renal Failure. An-
giomyolipomas. Polycystic kidneys.
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Introduccion

La esclerosis tuberosa es una enfermedad de trans-
misién autosémica dominante en el 25-50% de los
casos, que se manifiesta en 1/150.000 nacimientos,
reportando algunos autores una tasa de prevalencia de
10.6/100.000 personas (1, 2). Se caracteriza por la
triada de convulsiones, retraso mental y angiofibro-
mas, aunque la presencia de los tres signos no es fre-
cuente (3). Gémez (4) los halla en el 29% de una re-
vision de 300 casos. La lesién bésica es el
hamartoma, que se puede encontrar en cerebro, piel,
pulmoén, corazén, hueso, retina y rifién. La insuficien-
cia renal es secundaria a la ocupacion del tejido sano
por angiomiolipomas y/o quistes renales. Este signo,
asi como los nédulos calcificados subepindimarios,
los angiofibromas faciales, los facomas en retina y los
fibromas ungueales se han considerado como patog-
noménicos de la enfermedad (5, 6).

Observacions clinicas

CASO 1

Var6n de 48 afios con antecedentes familiares de
padres y siete hermanos sanos y cinco hijos, uno
muerto de patologia desconocida, dos con retraso
mental diagnosticados de enfermedad de West y dos
sanos. Antecedentes personales de tifoidea en la in-
fancia, hepatitis a los 16 afios y nefrectomia izquier-
da a los 27 por tumoracién renal informada como
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leiomiosarcoma en el estudio anatomopatolégico. A
los 37 afos acude a un servicio de reumatologia por
artralgias en los dedos de las manos, sin deformidad.
La exploracion fisica muestra angiofibromas en el
surco nosogeniano, manchas hipocrémicas en la es-
palda y tumores periungeales y subungeales de Koe-
nen en los dedos de manos y pies. Analiticamente
presenta insuficiencia renal con aclaramiento de cre-
atinina de 34 ml por minuto, motivo por el que nos
es remitido. Se practicé una ecografia que informé
de un rifién derecho aumentado de tamafio, con exis-
tencia de numerosas formaciones nodulares de densi-
dad heterogénea en su interior compatibles son an-
giomiolipomas, hecho también corroborado con la
TAC abdominal. Se solicité al centro que realizé la
nefrectomia las laminillas para su revisién y se con-
cluyé que no se trataba de un leiomiosarcoma, sino
de multiples angiomiolipomas. La radiologia de cra-
neo evidencié numerosas calcificaciones periventri-
culares. Se diagnosticé al paciente de esclerosis tu-
berosa con insuficiencia renal y sigui6é controles
periddicos. La funcién renal fue empeorando, ini-
ciando hemodidlisis a los 46 afios. A los dos afios
acude al servicio de urgencias por un cuadro de ab-
domen agudo que se acompaiia con una hemoglobina
de 3 grs/100 cc al estudio analitico. Transfundido y
estabilizado, el paciente es intervenido quirdrgica-
mente objetivandose un intenso sangrado retroperito-
neal y un rifién aumentado de tamafio, que era el fo-
co de la hemorragia. Se realiza nefrectomia y
exéresis de una tumoracién angiomiolipomatosa en
el 16bulo hepético izquierdo. Falleci6 a la semana de
la intervencién a consecuencia de una peritonitis por
gérmenes anaerobios.

CASO 2

Varén de 41 afios sin antecedentes familiares de
interés y personales de bronquitis cronica e hiperten-
sién arterial de un afio de evolucién. A raiz de un in-
greso por un cuadro de sobreinfeccion respiratoria se
le detecta una insuficiencia renal y una poliquistosis
renal, motivo por el que nos es remitido para estudio.
La exploracién fisica puso de manifiesto lesiones cu-
tdneas de aspecto papuloso en el surco nasogeniano y
mentén, informados como angiofibromas en el estu-
dio patoldgico. Analiticamente creatinina de 6
mg/100 ml, urea 2 gr/l y proteinuria en orina de 24
horas de 0.67 gr/l. la TAC abdominal confirmé los
hallazgos de la ecografia. En la radiologia de craneo
se apreciaron calcificaciones periventriculares bilate-
rales y el fondo de ojo mostré un aumento de la tra-
ma fibroglial en ambos ojos, acompafiando a los va-
sos retinianos y actmulos pigmentarios de
localizacién periférica. Se etiqueté al paciente de es-
clerosis tuberosa y en la actualidad sigue controles
periédicos.
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CASO 3

Chica de 23 afios con antecedentes familiares de
madre con esclerosis lateral amiotréfica y personales
de esclerosis tuberosa, diagnosticada en la infancia al
objetivarse la presencia de angiofibromas en la espal-
da, tumores periungeales de Koenen en dedos de los
pies y mdculas acrémicas lanceoladas. La radiologia
de craneo y el fondo de ojo fue normal. A los 23 afios
acude al servicio de urgencias por astenia de cuatro
meses de evolucién. La exploracién fisica denota pa-
lidez cutdneo-mucosa y las lesiones cutdneas ya des-
critas. La analitica evidencia una hemoglobina de 4.5
gr/l, urea 4.2 gr/l, creatinina 12 mg/100 ml, proteinu-
ria 3.68 gramos/24 horas. La TAC abdominal informa
de rifiones de tamafio normal con poca diferenciacién
cortical y miultiples quistes de pequefio tamafio, tal y
como se aprecio en la ecografia. Fondo de ojo normal
y TAC cerebral con atrofia cortical y calcificacién
epindimaria. Actualmente sigue tratamiento con he-
modidlisis.

Discusion

Ninguno de nuestros pacientes tenia antecedentes
de la enfermedad y sélo uno (caso 3) la conocia al ha-
berle sido diagnosticada en la infancia. Los otros dos
se diagnosticaron en la edad adulta (37 y 41 afios) a
consecuencia del estudio practicado por la aparicidon
de otro proceso (artralgias en el caso 1 y sobreinfec-
cién respiratoria en el caso 2), presentando ya insufi-
ciencia renal en ese momento. Dos de ellos tenfan
proteinuria y uno era hipertenso. Todos los pacientes
presentaban lesiones cutdneas: Angiofibromas los tres
y tumores de Koenen dos de ellos. Ninguno convul-

Figura 1. Tumor de Koenen periungeal.



Figura 2.TAC: Rifion derecho aumentado de tamano, con
iméagenes compatibles con angiomiolipoma.

siones, ni retraso mental. También se demostrd, por
radiologia y/o TAC la presencia de calcificaciones ce-
rebrales en los tres casos. El caso 2 presentaba ade-
més lesiones retinianas sugestivas de 1a entidad.

La insuficiencia renal se asocia a la ocupacién del
tejido renal por angiomiolipomas y/o quistes (5, 6).
Se pueden demostrar angiomiolipomas en el 40-80%
de los casos estudiados, mientras que la lesién por
quistes es menos frecuente, alrededor del 15%, pero
éstos pueden aparecer en edades mds tempranas y en
ocasjones ser la primera manifestacién de la enferme-
dad (5, 6,7, 8, 9, 10). La aparicién de insuficiencia
renal, sin embargo, no es frecuente. Arriero (7) en
una revisién de la literatura encuentra 17 casos, in-
cluido el que aporta Stilwell (5) en una evaluacién de
95 casos refiere 6 pacientes que fallecieron por insu-
ficiencia renal y cifras elevadas de creatinina en 7 de
56 estudiados.

En nuestro caso la insuficiencia renal fue secun-
daria a angiomiolipomas en un paciente y a quistes
renales en los otros dos. La ecografia y la TAC ab-
dominal fueron dtiles en el diagnéstico de la lesién
renal.

El paciente con angiomiolipomas renales habia si-
do intervenido 10 afios antes del diagndstico por tu-
moracion renal izquierda, no constatindose en ese
momento lesiones en el otro rifién ni insuficiencia re-
nal. Creemos que habria habido un intervalo entre la
afectacion de uno y otro rifién con aparicion posterior
de insuficiencia renal.

Dos de nuestros pacientes han necesitado hemo-
didlisis (casos 1, 3). Su utilizacion se ha descrito ante-
riormente (6, 11, 12) asi como el trasplante renal (13).

Es frecuente que los angiomiolipomas sangren y
que lo hagan de forma masiva (5, 6, 14) tal y como
sucedid en nuestro caso. En los pacientes con funcién
renal conservada y que se pretende conservar el 6rga-

Figura 3. TAC: Presencia de multiples quistes renales
en ambos riftones.

no se ha descrito la embolizacién con control arterio-
grafico previo como alternativa a la nefrectomia (15,

16).
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