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Sindrome de Sturge-Weber en la
adultez

Sturge-Weber syndrome in adulthood.

Jesus Edwin Pardo Escalera,® Astrid Dzoara Fuentes Cruz,? José Cruz Mendoza Torres,*
Rogelio Moran Ortega®

Resumen

ANTECEDENTES: El sindrome de Sturge-Weber, o angiomatosis encefalotrigeminal,
pertenece al grupo de trastornos denominados sindromes neurocutdneos. Es una
afeccién poco comdn; su frecuencia estimada es de 1 caso por cada 20,000 a 50,000
recién nacidos vivos.

CASO CLINICO: Paciente femenina de 33 afios con antecedente de estado epiléptico
convulsivo secundario a infeccién de las vias urinarias un mes antes de la valoracion.
Acudié a revision por tener, tres horas antes, una crisis convulsiva ténico-clénica de 15
segundos de duracién con periodo postictal de 5 minutos de duracién. En la exploracion
fisica destac una lesién macular elevada con bordes poco definidos, de coloracion
violdcea, en la region frontal derecha con afectacion del parpado superior ipsilateral
que no afectaba la linea media. En el parénquima cerebral derecho las imdgenes
ponderadas por susceptibilidad identificaron mdiltiples trayectos venosos medulares
ectdsicos, asi como disminucion del flujo en el sistema venoso superficial y profundo.
Las concentraciones séricas de valproato de magnesio estaban bajas, por lo que se
ajustd el tratamiento con levetiracetam. Actualmente la paciente estd en seguimiento
con adecuado control de las crisis convulsivas.

CONCLUSIONES: La manifestacién neurolégica mas frecuente del sindrome de Sturge-
Weber es |a epilepsia ocasionada por la irritacion del parénquima por la malformacion
vascular, a través de mecanismos de hipoxia, isquemia y gliosis.

PALABRAS CLAVE: Sindrome de Sturge-Weber; sindromes neurocutaneo; mancha en
vino de Oporto; estado epiléptico convulsivo.

Abstract

BACKGROUND: Sturge-Weber syndrome, or encephalotrigeminal angiomatosis, be-
longs to the group of disorders called neurocutaneous syndromes. It is a rare condition
with an estimated frequency of 1 case per 20,000 to 50,000 live newborns.

CLINICAL CASE: A 33-year-old female patient with a history of convulsive status
epilepticus secondary to urinary tract infection one month prior to the evaluation. She
attended for review three hours before due to a tonic-clonic seizure lasting 15 seconds
with a postictal period lasting 5 minutes. The physical examination revealed a raised
macular lesion with poorly defined borders, of a violet color, in the right frontal region
with involvement of the ipsilateral upper eyelid without affecting the midline. In the
right brain parenchyma, the SWI (susceptibility-weighted image) sequence identified
multiple ectatic spinal venous tracts, as well as decreased flow in the superficial and
deep venous system. Serum concentrations of magnesium valproate were found to
be low, so treatment based on levetiracetam was adjusted. Currently patient is under
follow-up with adequate control of seizures.

CONCLUSIONS: The most frequent neurological manifestation of Sturge-Weber syn-
drome is epilepsy caused by irritation of the parenchyma due to the vascular malforma-
tion, through mechanisms of hypoxia, ischemia and gliosis.

KEYWORDS: Sturge-Weber syndrome; Neurocutaneous syndromes; Port-wine stain;
Convulsive status epilepticus.
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ANTECEDENTES

El sindrome de Sturge-Weber, o angiomatosis
encefalotrigeminal, pertenece al grupo de tras-
tornos denominados sindromes neurocutaneos.
Se distingue por malformaciones vasculares en
el encéfalo (angiomatosis leptomeningea), la piel
(mancha en vino de Oporto) y los ojos (glaucoma
o hemangioma coroideo).

Es una afeccién poco frecuente con una fre-
cuencia estimada de un caso por cada 20,000
a 50,000 recién nacidos vivos.?

El sindrome de Sturge-Weber es causado comun-
mente por una mutacién somatica postcigética
en mosaico con ganancia de funcién en el gen
GNAQ, que se ubica en el cromosoma 9¢g21.2
y codifica para Gagq, proteina que media la se-
falizacién entre el receptor acoplado a proteina
G y sus proteinas efectoras, lo que ocasiona
hiperactividad de las vias Ras/Raf/MEK/ERK 'y
mTOR, permitiendo asi la proliferacién celular
e inhibicién de la apoptosis.?

Hace poco se identificaron mutaciones en el
gen GNATT que causan el sindrome de Sturge-
Weber que, al igual que las mutaciones en el
gen GNAQ, originan una sefalizacion alterada
de la proliferacion capilar, alteraciones en la
diferenciacién de las células endoteliales con
dilatacién progresiva de la vasculatura venular
inmadura, que modifican la sefalizacion intra-
celular del calcio, lo que causa la formacién de
calcificaciones cerebrales.*

Se cree que las malformaciones vasculares se
deben a la falta de regresion del plexo venoso
cefalico primitivo con diferenciacién anormal
de las células endoteliales, lo que resulta en
areas de angiomatosis con un flujo anormal, que
causa estasis venosa y alteracion de la perfusion
cerebral produciendo hipoxia, calcificaciones,
pérdida neuronal y gliosis.®

Dermatologia

sto mexi

Se comunica el caso de una mujer adulta con
una mancha en vino de Oporto sin antecedentes
de crisis convulsivas a lo largo de su vida, hasta
hacia un mes, cuando manifesté un estado epi-
[éptico convulsivo. Durante su hospitalizacién se
sospecho afectacion cerebral y oftalmoldgica, lo
que permitié establecer el diagndstico definitivo
de sindrome de Sturge-Weber.

CASO CLiNICO

Paciente femenina de 33 anos con antecedente,
un mes antes de la valoracion, de estado epilép-
tico convulsivo secundario a infeccion de las
vias urinarias con requerimiento de tratamiento
avanzado de la via aérea y administracion de
levetiracetam 1 g cada 12 horas, topiramato
100 mg cada 12 horas y valproato de magnesio
600 mg cada 12 horas. Refirié no tener antece-
dentes de crisis convulsivas a lo largo de su vida.

Acudié a revision por padecer una crisis convul-
siva ténico-clénica de 15 segundos de duracion
con periodo postictal de 5 minutos; no refirié
episodios seudoictales, fiebre, disuria ni cefalea.

En la exploracion fisica destaco la tendencia a
la somnolencia con desorientacion en espacio
y una lesién macular elevada con bordes poco
definidos, de coloracién violacea y distribuida
en la regién frontal derecha con afectacién del
parpado superior ipsilateral que no afectaba la
linea media. Figura 1

La exploracién oftalmolégica demostré agude-
za visual conservada en ambos ojos, reflejos
pupilares presentes, movimientos oculares sin
alteraciones, presion intraocular normal bilateral
y fondo de ojo sin evidencia de alteraciones, lo
que descarté glaucoma y hemangioma coroideo.

Ante la sospecha de algtin desencadenante infec-
cioso, se hicieron biometria hematica, quimica
sanguinea y radiografia de térax que no mostra-
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Figura 1. Mancha en vino de Oporto con extension
al parpado vy la region frontal derecha.

ron alteraciones. Sin embargo, el examen general
de orina identificé piuria con 25 leucocitos por
campo, bacterias escasas, esterasa leucocitaria
positiva y nitritos positivos. El urocultivo tuvo de-
sarrollo de Escherichia coli, por lo que se indico
tratamiento dirigido con antibidtico.

El electroencefalograma reporté actividad
epiléptica frontotemporal derecha sobre una
actividad de base en rango theta entremezclada
con frecuencias beta que sugirieron disfuncion
cortical generalizada, sin cumplir los criterios de
Salzburgo para estado epiléptico no convulsivo.

La tomografia computada de craneo evidencié
imdgenes lineales hiperdensas en rango hemati-
co (58 unidades Hounsfield), con grosor menor
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a2 mm, con disposicion desde la periferia hacia
la region central del [6bulo frontal y parietal
derechos, datos sugerentes de calcificaciones
(Figura 2). Ademas, se identifico hiperostosis
frontal con ensanchamiento del seno frontal.

La resonancia magnética craneal reporté atrofia
del hemisferio cerebral derecho, leve dilatacion
del plexo coroideo derecho, atrofia cerebelosay
aumento de volumen de los tejidos blandos en
la regién frontal derecha. Figura 3

Tras la administracién de gadolinio no se evi-
denci6 realce pial ni reforzamientos anormales
en los globos oculares.

En el parénquima cerebral derecho la secuencia
SWI (susceptibility-weighted imaging) demostré
multiples trayectos venosos medulares ectasicos
y disminucién del flujo en el sistema venoso
superficial y profundo. Figura 4

Figura 2. Tomografia computada de craneo con
evidencia de calcificaciones lineales en la region
frontoparietal derecha.
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Figura 3. Resonancia magnética en secuencia T1
que muestra atrofia del hemisferio cerebral derecho
e hiperostosis frontal.

La concentracion sérica de valproato de magne-
sio se encontré baja (45.05 ug/mL), por lo que se
ajusto el tratamiento con levetiracetam 1500 mg
cada 12 horas, valproato de magnesio 600 mg
cada 8 horas, topiramato 50 mg cada 12 horas
y acido acetilsalicilico en dosis bajas.

Actualmente, la paciente esta en seguimiento
con control adecuado de las crisis convulsivas
y adecuado apego al tratamiento antiepiléptico;
ademds, recibe seguimiento por los servicios de
oftalmologia y dermatologia.

DISCUSION

El sindrome de Sturge-Weber se manifiesta cli-
nicamente por la mancha en vino de Oporto,

Dermatologia

Figura 4. Resonancia magnética en secuencia SWI
que muestra maltiples trayectos venosos ectasicos en
el hemisferio derecho.

o nevus flammeus, angioma leptomeningeo y
glaucoma que puede o no coexistir.®

La mancha en vino de Oporto se identifica des-
de el nacimiento como una macula rojiza que
progresivamente se oscurece con la edad y llega
a ser purpura en el adulto. Su ubicacién es uni-
lateral a nivel de las ramas del nervio trigémino,
es mas frecuente en la rama oftalmica (V1) con
predominio en la zona central de la frente y los
parpados superiores.”

La aparicién de la mancha en vino de Oporto
ocurre durante el primer trimestre del desarrollo
y es la malformacién vascular mds comun, con
una frecuencia del 0.3% de los recién nacidos.®
Sin embargo, s6lo el 8-20% de las manchas en
vino de Oporto se asocian con el sindrome de
Sturge-Weber vy, clinicamente, se clasifica de
acuerdo con el riesgo de dafo del sistema ner-
vioso central: de alto riesgo cuando se extiende
en la rama oftalmica del nervio trigémino porque
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en ellas el diagndstico de sindrome de Sturge-
Weber se establece en el 20 al 50% de los casos.’
En la paciente del caso se identificé una lesion
macular de color violaceo que se extendia en
el dermatoma de la rama oftalmica derecha y
afectaba el parpado ipsilateral. Esos hallazgos
eran compatibles con una lesién de alto riesgo
de sindrome de Sturge-Weber.

La manifestacién neurolégica mas frecuente es
la epilepsia causada por la irritacién del parén-
quima por la malformacioén vascular, a través
de mecanismos de hipoxia, isquemia y gliosis.
La mayoria de los pacientes padecen epilepsia
de inicio durante el primer afio de vida con
predominio de crisis focales y generalizacién
secundaria o estado epiléptico.

Es poco frecuente en nifios, se manifiesta como
espasmos infantiles o mioclonias; sin embargo,
la epilepsia es la manifestacion clinica mas fre-
cuente: se observa en el 75% de los pacientes
con afectacién cerebral unilateral y en cerca del
95% de los pacientes con afectacién cerebral
bilateral.’® La paciente del caso no tenia el an-
tecedente de epilepsia, situacién poco frecuente
en los pacientes con este sindrome.

Los episodios seudoictales se caracterizan por
episodios de hemiparesia, déficits visuales, con
o sin alteracion del lenguaje con duracién pro-
medio de 24 horas y alivio del cuadro en dias o
semanas.'" El inicio de los episodios seudoictales
se asocia con las crisis convulsivas y, a medida
que sobrevienen recurrencias, ocurre deterioro
neurolégico que serd permanente.'?

La cefalea repercute en la calidad de vida de
los pacientes con sindrome de Sturge-Weber;
puede acompafarse de aura sensitivo-motora o
migrafia que se manifiesta en el 28% de los casos
en episodios con duracion de dias o semanas.'

Otras manifestaciones del sindrome de Sturge-
Weber incluyen alteraciones cognitivas y del

2025; 69 (6)

comportamiento, problemas en la atencion,
trastorno de depresién mayor y discapacidad
intelectual, que es la alteracién mas frecuente.'

El dafio ocular en el sindrome de Sturge-Weber
se distingue por glaucoma en el ojo ipsilateral a
la mancha en vino de Oporto y afecta al 30-70%
de los casos. Se manifiesta mayormente durante
el primer afio de vida o es congénito. Ademds,
puede observarse un hemangioma coroideo
ipsilateral a la mancha de vino de Oporto en el
20-70% de los casos, en los que se identifica con
una apariencia en salsa de tomate mediante la
fundoscopia.’

En la paciente del caso no se identificé glauco-
ma ni hemangioma coroideo; sin embargo, es
necesario observar la evolucion de la paciente,
por lo que continuard en seguimiento por el
servicio de oftalmologia.

La tomografia computada tiene un papel limi-
tado en el diagnostico porque puede revelar
calcificaciones subcorticales, hiperostosis
adyacente, dilatacién ventricular y pérdida del
parénquima cerebral. En la paciente del caso
se identificaron calcificaciones como datos
sugerentes de angiomatosis leptomeningea e
hiperostosis frontal.'

La resonancia magnética cerebral permite identi-
ficar angiomatosis leptomeningea ipsilateral a la
mancha de vino de Oporto; en la secuencia T1
poscontraste se observa realce meningeo, aso-
ciado con realce del plexo coroideo y dilatacion
ventricular; ademds, en las imagenes pondera-
das por susceptibilidad se observa dilatacién
de las venas transmedulares y periventriculares
adyacentes al drea cortical afectada.'” En la re-
sonancia magnética de la paciente del caso no
se identificé directamente angiomatosis lepto-
meningea, pero se identificaron datos indirectos
de su coexistencia al observar la dilatacion de
las venas transmedulares del hemisferio cerebral
derecho.

https://doi.org/10.24245/dermatolrevmex.v69i6.10839
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El electroencefalograma identifica asimetria en el
ritmo y voltaje con descargas focales en el hemis-
ferio afectado y actividad de fondo enlentecida
que puede detectarse desde los primeros meses
de vida, a diferencia de los datos en neuroimagen
que dependen de la edad del paciente. Estos ha-
[lazgos electroencefalograficos se identificaron
en la paciente del caso.'®

Ademas, el electroencefalograma es capaz de
distinguir entre los episodios seudoictales o
migrafiosos y las crisis convulsivas.

La terapia laser, a través de laser de colorante
pulsado, es la primera linea de tratamiento de la
mancha de vino de Oporto y se observan mejores
resultados cuando se indica en el primer afio de
vida, etapa en la que se requieren 7 a 15 sesiones
para alcanzar una adecuada respuesta.'®

Gran parte de las crisis convulsivas responden
a la administracion de farmacos antiepilépticos:
carbamazepina, oxcarbazepina, levetiracetam,
topiramato y dcido valproico; sin embargo, a
medida que la enfermedad y la atrofia cerebral
evolucionan, las crisis convulsivas se vuelven
resistentes al tratamiento.?

La adicién de acido acetilsalicilico en dosis ba-
jas al tratamiento antiepiléptico se ha asociado
con disminucién de la ocurrencia y severidad
de la cefalea, de la epilepsia y de los episodios
seudoictales.”!

El tratamiento neuroquirdrgico se reserva para
los casos de epilepsia resistente; las opciones
quirdrgicas son la reseccion focal o la hemis-
ferectomia.?

El tratamiento del glaucoma incluye beta-blo-
queadores, agonistas adrenérgicos e inhibidores
de la anhidrasa carbonica; sin embargo, con
el paso del tiempo el glaucoma sera intratable
y requerira tratamiento quirdrgico inicial con
goniotomia o trabeculotomia.?

Dermatologia

sto mexi

El deterioro neurolégico se adquiere lentamente
con el paso del tiempo y es resultado de los
episodios seudoictales asociados con las crisis
convulsivas y la migrafia. Los indicadores de mal
prondstico son el inicio temprano de la epilepsia,
la resistencia al tratamiento anticonvulsivo y el
dano leptomeningeo bilateral.**

CONCLUSIONES

El sindrome de Sturge-Weber tiene caracte-
risticas fisicas facilmente identificables desde
el nacimiento (como la mancha en vino de
Oporto) que permiten tener una alta sospecha
de dafno neurolégico. En los pacientes con
manchas en vino de Oporto clasificadas como
de alta sospecha de sindrome de Sturge-Weber
deben hacerse estudios neurofisiolégicos y de
imagen para descartar la afectacion neuroldgica
y oftalmoldgica, con la finalidad de establecer
el diagndstico de manera temprana y otorgar
un tratamiento oportuno que disminuya las
complicaciones asociadas y que mejore el
pronéstico a largo plazo.
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