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Resumen

El sindrome de Sturge-weber (SSW), también conocido como angiomatosis encefalotrigeminal es un trastorno
vascular congénito, poco frecuente, con causas aun desconocidas, sin patrén de herencia definido, que se caracteriza
por una triada de angioma facial plano, malformaciones leptomeningeas y lesiones oftdlmicas; con complicaciones
que podrian llegar a ser incapacitantes. Se presenta el caso de un nifio de 1 afio con diagnéstico de SSW.

Palabras clave: Sindrome de Sturge-Weber, facomatosis de Sturge-Weber, mancha de vino de oporto, sindrome
neurocutdneo.

Abstract

Sturge-weber syndrome (SWS), also known as encephalotrigeminal angiomatosis is a rare, congenital vascular
disorder with as yet unknown causes, with no defined pattern of inheritance, characterized by a triad of flat facial
angioma, leptomeningeal malformations and ophthalmic lesions; with complications that could become disabling.
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Introduccion

La angiomatosis encefalotrigeminal o SSW, fue descrita por primera vez en 1860 por el Dr. Rudolf Schirmer,
pero fue hasta 1873 que el Dr. William Sturge describié a detalle las manifestaciones clinicas cerebrales,
cutaneas, oculares y en 1922 fue perfeccionada por el Dr. Weber [1]. Es una facomatosis infrecuente, 1 por
cada 50,000 nacidos vivos, caracterizada por una triada clasica de mancha de vino de oporto, glaucoma y
malformaciones leptomeningeas y asociacida a epilepsia, retraso mental, hemiparesia y glaucoma [1,2].
Afecta a ambos sexos por igual, sin patréon de herencia, con complicaciones que pueden llegar a ser
incapacitantes, tanto a nivel neurolégico como ocular [3].
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Presentacion de caso

Paciente masculino de 1 ano de edad, con antecedente de sialorrea, episodios de mirada perdida y
temblor corporal, con una frecuencia de 2 veces al dia, varios dias, por lo que decide consultar. La
tomografia cerebral, con resultado de lesién hiperdensa 51 UH subcortical parietal derecha, y
electroencefalograma indicando un estudio anormal con proceso irritativo cortico subcortical de inicio
fronto temporal derecho con generalizaciéon secundaria. Al persistir las molestias, un facultativo le
receta acido valprdico 2.5 cc cada 12 horas. Madre de paciente consulta por historia de caida de su
propia altura. Paciente presenta signos vitales normales. La tomografia cerebral control mostré
lesiones hemorragicas intraparenquimatosas.

Al examen fisico, paciente alerta, adecuada interaccién con el medio, hidratado, con mancha de vino de
oporto en regiones frontotemporal, orbitaria, paranasal derecha (Fig. 1A), mancha mongdlica atipica en
hombro izquierdo de 5cm de didmetro (Fig. 1B), cardiopulmonar y gastrointestinal normales,
monoparesia y monoplejia de miembro superior izquierda. Paciente sin complicaciones por caida, es
egresado con anticonvulsivante, seguimiento por neurologia y oftalmologia por consulta externa.
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Fig. 1: Paciente con sindrome de Sturge-weber. A) Mancha de vino de oporto en region fronto-temporal derecha. B)
Mancha mongdlica atipica en hombro izquierdo.
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Discusion

Se ha descrito una teoria sobre la fisiopatologia, en la cual el SSW es explicado por la persistencia del
plexo vascular primordial, esto involucraria tejido tegumentario facial, globo ocular y neuroectodermo
[2]. Esta teoria también se relaciona con las actuales evidencias de mutaciones cromosdémicas como gen
GNAQ en el cromosoma 9, que codifica la proteina Gaq de gran importancia para neurotransmisores y
péptidos vasoactivos, cromosoma 4p, trisomia en el cromosoma 3y cromosoma 17 [1,3]. También se ha
documentado presencia de factor de crecimiento endotelial vascular y factor inducido por hipoxia en
las malformaciones venosas [2]. En el caso presentado se puede hacer el diagndstico clinico, el paciente
ya cuenta con epilepsia, la clasica mancha de vino de oporto, paralisis y una mancha mongdlica atipica,
que se presenta en el SSW [3.4]. Importante el tratamiento temprano de convulsiones con
anticonvulsivantes. Para los angiomas o la mancha en vino de oporto se han estudiado la terapia con
laser con resultados estéticos satisfactorios. A nivel oftalmico se sugiere seguimiento cada ano para
evaluar glaucoma y valorar tratamientos, analgésicos en caso de cefalea, terapia con medicina fisica
para los casos con pardlisis y hemiparesia, plan educacional y seguimiento de psicologia con los padres
sobre la patologia se su hijo.
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