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Resumen

Se presenta el caso de un paciente de 25 afios con multiples papulas y placas de aspecto fibroso, distribuidas
principalmente en cara, ademas de cuero cabelludo, torax y region periungueal pedia, asintomatico. Se
realizo el diagnéstico clinico e histopatologico de esclerosis tuberosa, enfermedad genética poco frecuente.
Se utilizo laser CO2 modo ablativo en 2 ciclos de dos sesiones cada una, en lesiones cutaneas faciales
(angiofibroma facial), con el objetivo de mejorar la apariencia y promover calidad de vida. Como resultado
se evidencio mejoria de la apariencia y ausencia de recidiva con un método terapéutico moderno y aun
inaccesible a todas las personas en nuestro pais.
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Abstract

We present the case of a 25-year-old patient with multiple fibrous papules and plaques, mainly distributed
on the face, as well as asymptomatic scalp, thorax and peduncle periungueal region. The clinical and
histopathological diagnosis of tuberous sclerosis was performed, a rare genetic disease. CO2 laser was
used ablative mode in 2 cycles of two sessions each, in facial skin lesions (facial angiofioroma), with the aim
of improving the appearance and promoting quality of life. As a result, improvement in the appearance and
absence of recurrence was evidenced by a modern therapeutic method that is still inaccessible to all people
in our country.
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INTRODUCCION

La esclerosis tuberosa (ET) es una
enfermedad multisistémica autosomica
dominante, que se expresa debido a la
hiperplasia tisular de células del ecto-
dermo y mesodermo, afectando diversos
organos y sistemas, y cuyas mutaciones
genéticas estan asociadas a los locus
TSC1 (hamartina) y TSC2 (tuberina)t. Se
ha observado la ET en diferentes grupos
étnicos y distribuida sin distincion en am-
bos sexos, afectando aproximadamente a
1 de cada 6000 a 9000 personas. A pesar
de ser una enfermedad hereditaria, se ha
determinado que en el 65% a 75% de ca-
sos de ET no es posible establecer ante-
cedentes familiares, y que estas se deben
a mutaciones espontaneas?.

Las manifestaciones cutaneas son muy
frecuentes llegando a afectar al 96% de
todos los pacientes. Por otro lado, las con-
vulsiones son los sintomas mas frecuen-
tes que suelen llevar al paciente o a sus
familiares a buscar ayuda médica. Es por
ello que es importante su reconocimiento
para poder realizar un diagnéstico precoz,
aunque las expresiones cutdneas tales
como maculas hipocrémicas y angiofibro-
mas suelen ser de aparicion mas tempra-
na en los primeros meses de vida®.

El manejo de estos pacientes es multi-
disciplinario segun los drganos afectados

y la sintomatologia. En términos gene-
rales, el uso de los inhibidores de mTOR
de administracion sistémica (everolimus)
son de primera linea cuando hay afecta-
cién neuroldgica, renal o pulmonar®®. En
cuanto al manejo de las lesiones cutaneas
(angiofibromas faciales), existen pocas he-
rramientas terapéuticas que mejoren la
apariencia de estas alteraciones que prin-
cipalmente afectan el rostro y zonas foto-
expuestas. Algunas medidas terapéuticas
topicas y fisicas directas se han desarrolla-
do en estudios de serie de casos de grupos
pequefios, de dificil alcance a los pacien-
tes®’. Es por ello que presentamos el caso
de un paciente con diagndstico clinico e
histoldgico de ET con angiofibroma facial,
sin compromiso neuroldgico, que fue tra-
tado con lser CO, ablativo con resultados
estéticos favorables.

REPORTE DE CASO

Paciente varén de 25 afios, procedente
de la ciudad de Piura, de ocupacion es-
tudiante universitario, sin antecedentes
patoldgicos ni familiares de importancia.
Presentd desde los 3 afios de edad papu-
las planas de aspecto fibroso de distribu-
cién centro facial que fueron progresando
lentamente en el transcurso de los afos.
Dichas lesiones se expandieron a térax y
abdomen, de manera asintomatica. En el

examen fisico se evidenciaron multiples
papulas hiperpigmentadas de aspecto y
consistencia fibrosa, no dolorosas a palpa-
cién, distribuidas en regién centro facial;
ademas, placas de aspecto fibroso y de su-
perficie rugosa presentes en regién fron-
tal de la cara, térax dorsal y abdomen, tal
como se aprecia en la figura 1. En flancos
y térax se evidenciaron maculas hipopig-
mentadas lanceoladas solitarias. En cuero
cabelludo se observaron tumoraciones
lobuladas planas de superficie lisa, de as-
pecto hamartomatoso en region parietal y
occipital, ademas de pdpulas fibrosas en
pliegue ungueal proximal de pies.

Ante la sospecha de esclerosis tube-
rosa se agruparon los signos hallados en
la exploracion fisica y se establecieron
criterios mayores y menores para hacer
el diagndstico (tabla 1), ademas se reali-
z6 biopsia cutdnea de lesiones de cuero
cabelludo con el siguiente informe: cola-
geno concéntrico alrededor del foliculos
pilosos, algunos dispuestos de manera
perpendicular, hiperplasia de glandulas
sebdceas y presencia de pseudoquistes
foliculares, que corresponden a un pa-
trén hamartomatoso compatible con es-
clerosis tuberosa (figura 2). Se descartd
presencia de sintomas o signos asociados
a alguna otra manifestacion clinica, por
tanto se concluydé que se trataba de un
paciente con ET de compromiso predo-
minantemente cutaneo.

Figura 1. Vista frontal de angiofibromas en region centrofacial, ademas de placa frontal ubicada en region supraciliar derecha, antes de la aplicacion
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Tabla 1. Criterios diagnésticos para el diagnéstico de esclerosis tuberosa seguin Samueli et. al’.

Criterios mayores Criterios menores

¢ Angiofibromas (> 3) o placa frontal
* Maculas hipomelandticas (> 3)

¢ Fibroma ungueal (> 2)

 Placa en lija o zapa

e Hamartomas retinales multiples

 Displasia cortical ( > 3 en la resonancia magnética)

¢ Nédulos subependimarios

¢ Astrocitoma de células gigantes subependimario

¢ Rabdomioma cardiaco
e Linfangioleiomiomatosis
¢ Angiolipoma renal

* Hoyos en el esmalte dental
¢ Fibroma intraoral

¢ Hamartomas no renales

® Parche acromatico retinal
 Lesiones en confeti cutdneo
¢ Quistes renales multiples

Para la intervencidn terapéutica, pre-
via asepsia y antisepsia de la regién facial,
se utilizd anestesia tépica oclusiva duran-
te una hora (prilocaina 15% vy lidocaina
15% en crema), posteriormente se pro-
cedio a aplicar laser CO, en modo ablati-
Vo, con pieza de mano colimada de 1Imm,
con haz de onda continua superpulsado,
repeticion/pulso: on time 40ms / off time
30ms con potencia de 4 Watt, duracién
de aplicacion por angiofibroma entre 5 a
10 segundos segun el grosor de la lesidn,
hasta lograr una profundidad de 5mm por
sesion. Se aplicd en sesiones, una sesion
cada semana por dos semanas y repitien-
do el ciclo cada 4 meses, reaplicando con
mas énfasis en zonas que aun no cedian
al tratamiento. La mejoria de las lesiones
faciales fue evidente desde la primera
aplicacion de laser CO, y aceptado satis-
factoriamente por el paciente tanto en
la tolerabilidad del procedimiento como

en los resultados observados (figura 3).
Ademas, es importante mencionar la au-
sencia de recidiva de lesiones luego de
12 meses de seguimiento por consultorio
externo de dermatologia (figura 4).

DISCUSION

La ET es una genodermatosis con
afectacion multisistémica; sin embargo,
algunas veces la afectacion suele ser limi-
tada a algunos 6rganos como en el pre-
sente caso en el que la piel fue el prin-
cipal tejido afectado. Las caracteristicas
clinicas principales estan agrupadas en
los criterios mayores y menores descritos
en la tabla 1. Cuatro de las caracteristicas
mayores de la ET son evidenciadas en la
piel: maculas hipopigmentadas, angiofi-
bromas, placas en piel de lija 0 zapa y pla-
ca fibrosa frontal; ademas, otras caracte-

Figura 2. Hallazgos histopatologicos encontrados en la escision de hamartoma de cuero cabelludo.
A) Hipertrofia de glandulas sebaceas y ubicadas en conglomerado en dermis reticular, ausencia de
foliculo piloso. B) Formacion de quistes triquilemales multiples, ausencia de foliculos pilosos.

risticas dermatoldgicas menores son las
lesiones en confeti, hoyos de esmalte
dental y fibromas intraorales®. El diagnds-
tico de esta entidad es clinico, haciendo
referencia a la presencia de 2 criterios
mayores o 1 criterio mayor y mas de dos
criterios menores. Por otra parte, el estu-
dio genético que muestra mutacién en el
los genes TSC1 o TSC2 es definitivo, inclu-
so en ausencia de criterios clinicos®. En
el presente reporte, el diagndstico de ET
se realizd por el hallazgo clinico tipico y
que se corresponde con los criterios esta-
blecidos, cumpliendo con los siguientes:
(i) Presencia de mas de 3 angiofibromas
y placa fibrosante frontal, (ii) Mas de 3
maculas hipomelandticas, (iii) Mas de 2
fibromas ungueales y (iv) Presencia de
placas en lija o en zapa.

El tratamiento de las lesiones cutd-
neas de ET abarca desde el uso tdpico
de sirolimus (inhibidor mTOR)al 1% (no
disponible en nuestro pais) hasta la apli-
cacion del ldser CO, fraccionado, solo o
asociado a laser colorante pulsado, con
resultados estéticos favorables. En cuan-
to al uso de sirulimus tépico al 1%, en un
estudio prospectivo durante 18 meses de
aplicacion topica diaria hubo resolucion
completa en el 50% de pacientes luego
de 9 meses de tratamiento; los meses
restantes se utilizo terapia de manteni-
miento espaciando las aplicaciones a 3
veces por semana para evitar recidiva, no
se reportaron efectos colaterales severos
durante el tratamiento, excepto ligera
erupciéon comedogénica en un adoles-
cente, por lo que podria ser un trata-
miento coadyuvante al que reportamos
o de uso posterior a terapia laser para
evitar recidiva®. También se ha reportado
a la electrofulguracién como tratamiento
para lesiones cutaneas de ET en un pa-
ciente de 34 afios, en el que los resulta-
dos fueron aceptables; sin embargo, el
laser CO, serfa superior por el principio
de fototermdlisis selectiva, que permite
vaporizacién de lesiones con menor dafio
de tejido adyacente, menor riesgo de
efectos colaterales por ser su cromdéforo
el agua y con mejores resultados estéti-
cos por su accién en la remodelacién del
colageno’.

En cuanto a la modalidad de terapia
con laser CO,, existen reportes y series
de casos con diferentes parametros tanto
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Figura 3. Paciente con diagnostico de angiofibroma facial por esclerosis tuberosa, una semana después de la aplicacion de laser ablativo
COZ. Se evidencian pequefas costras superficiales secundarias a la aplicacion.

en modo fraccional como no fraccional;
asi, se usa el modo fraccional en lesiones
leves y no fraccional o modo quirdrgico
en lesiones mas grandes por permitir la
vaporizacién a mayor profundidad. Sin
embargo, esta Ultima es la mds asociada
a cicatrices hipertroficas, probablemente
por la profundidad y la agresividad tera-
péutica. En el presente reporte se hizo el
tratamiento en dos episodios separados
de una semana para evitar efectos cola-
terales. La recidiva se presenta en el 60 %
en un promedio de 3 afios®; sin embargo,

en nuestro paciente se mantiene hasta la
fecha el efecto de tratamiento, habiendo
transcurrido 12 meses.

Este es el primer caso publicado en
nuestro pais sobre el uso de ldser CO,
en ET. Ademas de la poca casuistica pu-
blicada de esta patologia y de estar en
la lista de enfermedades huérfanas de
nuestro pafs, es importante resaltar que
no existe terapia disponible para este
tipo de lesiones®!®, Como terapia local,
sirulimus al 1% en aplicaciéon tdpica,
usada en otras latitudes, ha demostrado

buena aceptacion de resultados y de facil
aplicacion; sin embargo, debido a su alto
costo aun sigue siendo de dificil acceso
para poblacidon con bajos recursos®. Asi-
mismo, el uso de ldser CO, modo frac-
cionado, asociado con aplicacion previa
de colorante pulsado, ha tenido buenos
efectos en la reduccion de angiofibro-
mas faciales; asi, la bibliografia muestra
eficacia de este método terapéutico en
la aplicacion sobre fototipos claros (I y Il
principalmente)!*!3, Aungue no existe su-
ficiente informacion sobre aplicaciéon de

Figura 4. Paciente con diagnostico de angiofibroma facial por esclerosis tuberosa, doce meses después de la aplicacion de laser ablativo COZ.
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laser en fototipos menos claros como el
de nuestro reporte (fototipo IV), nosotros
mostramos su validez.

Se ha demostrado que la prolifera-
cién de angiofibromas faciales en la ET se
encuentra estrechamente asociada a la
radiacidn solar. De esta manera recalca-
mos que pacientes con diagnostico pre-
coz, tales como los que se encuentran en
fases iniciales (mancha hipopigmentada)
deben recibir adecuada foto proteccion
en todo su espectro. También es indis-
pensable la proteccidon solar para evitar
recidivas en pacientes con angiofibromas
faciales sometidos a terapia ablativa con
laser CO, tal como lo planteamos en el
abordaje de nuestro paciente®®.
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