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Resumen

ANTECEDENTES: El sindrome de Sturge-Weber es una condicién no hereditaria que
pertenece al espectro de los sindromes neurocutdneos o facomatosis, ocupa el tercer
lugar en frecuencia después de la neurofibromatosis y la esclerosis tuberosa. Este sin-
drome se caracteriza por malformaciones vasculares de los capilares en el rostro que
generan maculas caracteristicas conocidas como manchas en vino de Oporto, al igual
que malformaciones capilares y venosas que generan dafio oculary cerebral. Debido a
su manifestacién clinica, puede llegarse facilmente a la sospecha diagnéstica mediante
un examen fisico completo y confirmarse con estudios de imagen.

CASO CLINICO: Se comunica el caso de dos nifios diagnosticados con sindrome
de Sturge-Weber a la edad de tres y ocho meses, respectivamente, ambos iniciaron
con crisis convulsivas. Se llevaron a cabo los estudios complementarios y abordaje
adecuado para su diagnéstico.

CONCLUSIONES: El sindrome de Sturge-Weber, debido a su manifestacién clinica
caracteristica, debe transformarse en una afeccién de ficil sospecha diagnéstica, en
el contexto de un paciente pedidtrico con un hemangioma en el rostro, que inicie o
no con convulsiones, previniendo futuras complicaciones derivadas de un diagnéstico
tardio de la enfermedad.

PALABRAS CLAVE: Sindrome de Sturge-Weber; angiomatosis; sindromes neurocutneos;
hemangioma; mancha en vino de Oporto.

Abstract

BACKGROUND: Sturge-Weber syndrome is a non-inheritable condition which belongs
to the spectrum of neurocutaneous disorders, also known as phacomatoses; it is the
most common condition after neurofibromatosis and tuberous sclerosis. This syndrome
is characterized by capillary vascular changes in the face (port wine stain) and ocular
and cerebral capillary and venous malformations. Given its clinical presentation, the
diagnosis is suspected by a complete physical exam and confirmed by imaging studies.

CLINICAL CASE: This paper reports two cases of children diagnosed with Sturge-Weber
syndrome at the age of three and eight months, respectively, both presenting complex
seizures as part of the disease debut and port wine stain at the physical examination.
Complementary studies carried out and therapeutic approach are described.

CONCLUSIONS: Sturge-Weber syndrome has a specific clinical phenotype (facial
hemangioma and seizures). This phenotype could be easily seen in Sturge-Weber
syndrome patients and could prevent delay of diagnosis.

KEYWORDS: Sturge-Weber syndrome; Angiomatosis; Neurocutaneous syndromes;
Hemangioma; Port-wine stain.
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ANTECEDENTES

El sindrome Sturge-Kalischer-Weber-Dimitri, mas
conocido como sindrome de Sturge-Weber, es
uno de los trastornos neurocutdneos congénitos
mas frecuentes, con prevalencia estimada en 1
por cada 20,000 a 50,000 nacimientos, no tiene
distincion por raza o sexo y su incidencia adn
se desconoce.! Suelen describirse tres tipos de
manifestaciones que constituyen una triada ca-
racteristica: hemangioma en vino de Oporto de
distribucion trigémino-oftalmica, angiomatosis
leptomeningea y anormalidades vasculares ocu-
lares.? A pesar de ser una facomatosis recurrente,
pertenece al grupo de las enfermedades huérfa-
nas, por lo que su desconocimiento da lugar a
diagndsticos tardios y al consecuente aumento
de las complicaciones clinicas.

El médico de cabecera debe estar en la condicion
de identificar y direccionar a los pacientes hacia
un manejo oportuno adecuado de acuerdo con
las recomendaciones de la bibliografia y guiado
por las decisiones de un grupo interdisciplinario
de especialistas.

CASOS CLiNICOS
Caso 1

Paciente femenina de 3 meses de edad sin an-
tecedentes relevantes en la historia clinica, fue
[levada al Hospital de San José por un cuadro
clinico consistente en 3 crisis convulsivas de
alivio espontaneo sin causa aparente, en un pe-
riodo de 3 horas. Al examen fisico se encontré
una macula de color vino tinto intenso (heman-
gioma en vino de Oporto), bien delimitada, de
bordes irregulares en la regién temporo-parietal
derecha, occipital y la hemicara derecha con
afectacion bipalpebral (Figura 1). El perime-
tro cefalico se encontré incrementado en +2
desviaciones estandar, con tendencia a la
macrocranea. El departamento de pediatria
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consideré descartar el diagnéstico de sindrome
de Sturge-Weber con dafo neuroldgico, lo que
explicaria el cuadro clinico, por lo que el caso
fue llevado a junta médica interdisciplinaria
con oftalmologia, neurologia, dermatologia y
genética clinica.

La evaluacién oftalmoldgica se encontré dentro
de los limites normales. En el estudio neurofisio-
l6gico, videotelemetria de 12 horas, se describi6
una lesion estructural en el polo derecho frontal
sin descargas epileptiformes, ni movimientos
anormales, que fue corroborada con el estu-
dio de neuroimagen de resonancia magnética
cerebral que demostré pérdida volumétrica
frontoinsular derecha asociada con polimicro-
giria, con resalte leptomeningeo generalizado
y hematomas subdurales en diferentes estadios
de evolucién, ambos resultados compatibles con
sindrome de Sturge-Weber.

Caso 2

Paciente femenina de 8 meses de edad quien
manifesté al ingreso mdltiples crisis convulsi-
vas afebriles asociadas con emesis e hiporexia,
requirié manejo intrahospitalario, donde fue
diagnosticada con bronquiolitis, gastroenteritis
viral y epilepsia focal, manejada con fenitoina. Al
examen fisico fue relevante una mécula en vino
de Oporto bien definida, de bordes irregulares en
la hemicara derecha, en la region parietal dere-
cha'y laregién occipital, estas regiones afectadas
corresponden a las ramas V1 y V2 del trigémino
(Figura 2). Ante la sospecha de sindrome de
Sturge-Weber, el caso fue interconsultado con
las especialidades de oftalmologia, neurologia,
dermatologia y genética clinica.

Se realizaron estudios complementarios de
neurofisiologia y neuroimagen donde la vi-
deotelemetria de 12 horas se reportd sin
anormalidades; el estudio de resonancia mag-
nética cerebral simple contrastada reporté un
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Figura 1. Caso 1. Distribucién de la mancha en vino de Oporto.

Figura 2. Caso 2. Distribucién de la mancha en vino de Oporto.

realce intenso del medio de contraste en las me-
ninges con engrosamiento de las mismas a nivel
del I6bulo occipital izquierdo, adelgazamiento
de la corteza cerebral e intensidad heterogénea
de la senal de la sustancia blanca, sin infartos
territoriales, con ganglios basales y tallo cerebral
normales en apariencia; lo que se considerd un
hallazgo sugerente de angiomatosis meningea,
que descart6 diagndsticos diferenciales de neu-
roinfecciones.

Ambas pacientes, al ser valoradas por genética
clinica, fueron diagnosticadas con sindrome
de Sturge-Weber y dadas de alta con manejo
anticonvulsivo con carbamazepina y contro-
les ambulatorios por consulta externa con las
especialidades de pediatria, genética clinica,
neurologia pediatrica, dermatologia y oftalmolo-
gia con la finalidad de vigilar la condicion de las
pacientes a largo plazo y asi otorgar un manejo
interdisciplinario.

http://doi.org/10.24245/dermatolrevmex.v66i5.8134
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Los casos se reportaron al ministerio de salud
de Colombia mediante formularios de notifica-
cién para enfermedad congénita y enfermedad
huérfana.

DISCUSION

El sindrome Sturge-Kalischer-Weber-Dimitri, mas
conocido como sindrome de Sturge-Weber, es
una enfermedad no hereditaria que pertenece
al espectro de trastornos neurocutdneos, tam-
bién conocidos como facomatosis, que ocupan
el tercer lugar en frecuencia después de la
neurofibromatosis y la esclerosis tuberosa.? Su
prevalencia estimada es de 1 por cada 20,000 a
50,000 nacimientos, no tiene distincion por raza
o0 sexo y su incidencia aln se desconoce. Hist6-
ricamente fue descrito por primera vez en 1879
por William Allen Sturge en la Sociedad Clinica
de Londres, donde acufié el término “mancha
en vino de Oporto” propio de la enfermedad.’
Este sindrome se caracteriza por malformaciones
capilares y venosas que corresponden a heman-
giomas congénitos en el rostro, inicialmente de
color rosa claro, que al proliferar y engrosarse se
conocen como manchas en vino de Oporto por
el tono purpura que adquieren, suelen tener una
distribucion trigémino-oftdlmica (recorrido de las
ramasV1-V2), y estan presentes en el 87-90% de
los casos. Asimismo, pueden haber angiomatosis
leptomeningea y glaucoma u otras anormalida-
des vasculares oculares.? Existen areas del rostro
que se han denominado zonas de alto riesgo, en
las que la existencia de un hemangioma se asocia
con mayor riesgo de sindrome de Sturge-Weber;
estas zonas corresponden a la linea media, el
cuero cabelludo, la nariz y el area temporal,
donde el riesgo aumenta en patrones que afectan
la hemicara o tengan un dano medial.*

Neurolégicamente estos pacientes suelen
padecer episodios de accidentes isquémicos
transitorios, accidentes cerebrovasculares isqué-
micos, crisis convulsivas, cefaleas y en algunos
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reportes, hemorragias intracraneales.>® Se sabe
que su causa corresponde a la mutacién somati-
ca (R183Q) en el gen GNAQ, lo que permite que
ocurran anormalidades en los vasos sanguineos
y puede ser la causa del sindrome de Sturge-
Weber y de casos aislados de manchas de vino
de Oporto, dependiendo del origen temporal de
la mutacién durante el desarrollo.®

Respecto a otros reportes de la enfermedad, las
manifestaciones clinicas de los casos comuni-
cados son similares; sin embargo, la existencia
de hematomas subdurales del caso 1 representa
un rasgo Unico, debido a que apenas existen 6
reportes de hemorragias intracraneales asociadas
con el sindrome de Sturge-Weber en un lapso
de 42 afios.” La ausencia de un diagnéstico
temprano en el periodo neonatal es frecuente,
este diagndstico suele ocurrir después de la
primera crisis convulsiva en la mayoria de los
casos reportados, a pesar de que la mayoria de
los pacientes (80-99%) muestran visualmente al
nacimiento las lesiones maculares caracteristicas
en el rostro.®

De acuerdo con el consenso multidisciplinario
sobre el sindrome de Sturge-Weber® se esta-
blece que en cuanto a la atencién clinica de
los pacientes con sospecha o diagndstico de
sindrome de Sturge-Weber, el abordaje debe
realizarse de forma multidisciplinaria con la
evaluacion de especialistas en neurologia,
dermatologia, oftalmologia y radiologia. Esta
dltima permite la confirmacién del diagnés-
tico mediante técnicas de imagen, donde
se observan cambios a nivel cerebral (como
ocurrié en ambos pacientes). Es posible que
se requiera atencion psiquidtrica o psicoldgica
a largo plazo cuando se presentan problemas
de conducta o autoestima.

En términos neurolégicos, ambas pacientes ini-
ciaron con crisis convulsivas, antes del primer
afo de vida, sintoma presente en el 80 al 99%
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de los pacientes con sindrome de Sturge-Weber.2
El tratamiento prescrito de fenitoina contra las
crisis convulsivas es diferente al recomendado
de benzodiacepinas; sin embargo, el tratamiento
preventivo posterior al alta médica con un anti-
convulsivo obedece a lo indicado en el consenso
para reducir los efectos nocivos de la epilepsia
en el neurodesarrollo.’

Con respecto a la administracién de aspirina en
la prevencion de episodios similares a ictus, no
existe un ensayo controlado con distribucién
al azar sobre su verdadero efecto en la reduc-
cién de estos episodios, pero se afirma que la
aspirina administrada a dosis bajas (3-5 mg/kg
al dia) deberia considerarse incluso antes de la
aparicién de los sintomas, debido a la eviden-
cia que demuestra para disminuir la gravedad
y la frecuencia de las convulsiones y episodios
stroke-like."°

El hemangioma facial (mancha de vino de Opor-
to) de nuestros pacientes no fue tratado por un
especialista en dermatologia; sin embargo, el uso
de la terapia con laser vascular bajo anestesia
esta respaldado por consideraciones estéticas
y psicosociales.’ Cuanto antes sea la inter-
vencion, menor serd la progresion de la marca
de nacimiento, que puede afectar la via aérea,
deglucion o vision si la lesion primaria progresa
con el tiempo.'o"

En los pacientes con sindrome de Sturge-Weber
es importante descartar el glaucoma, presente en
el 30 al 70% de los casos;'* el cual es generado
por el aumento de la presién intraocular (P10),
debida a malformaciones en las venas epiescle-
rales y la cdmara anterior. El objetivo de la terapia
contra el glaucoma sera el control de la presion
intraocular mediante tratamientos médicos (co-
lirio de latanoprost o betabloqueantes orales),
quirdrgicos o ambos, por lo que debe solicitarse
valoracion y control a largo plazo por el servicio
de oftalmologia.'

2022; 66 (5)

Un radi6logo debe realizar un enfoque com-
pleto en términos de evaluacién de anomalias
neuroimagenoldgicas. Los cambios tipicos del
parénquima cerebral pueden identificarse me-
diante modalidades de imagen, como tomografia
axial computada o resonancia magnética,' pero
se sugiere la resonancia magnética con contraste,
con la inclusién de una secuencia 3D previa y
posterior al contraste para obtener una calidad
de imagen 6ptima. En lactantes sintomaticos con
neuroimagenes negativas, la toma de resonancia
magnética de seguimiento debe considerarse
posterior a uno a dos afos de edad, si el nifio
permanece sin progresion clinica de los sinto-
mas. Esto contrasta con los pacientes que nunca
han tenido sintomas neurolégicos, en los que el
estudio de neuroimagen puede retrasarse hasta
después del ano de edad.’

Para concluir debemos recordar que a pesar de
que el sindrome de Sturge-Weber es una enferme-
dad de origen congénito, con una mutacién en un
gen especifico, el diagndstico no requiere realizar
estudios genéticos complementarios, debido a
que clinicamente estos pacientes muestran carac-
teristicas y rasgos tipicos de la enfermedad, que
permiten sospecharla desde el primer momento
posterior al nacimiento. Un curso rezagado en
el proceso diagnéstico puede retrasar el abor-
daje terapéutico y agravar irreversiblemente el
estado de los pacientes, debido a la progresion
de las malformaciones vasculares. Alentamos la
consideracién del sindrome de Sturge-Weber en
el contexto de un paciente pediétrico con un he-
mangioma en mancha de vino de Oporto quien
inicia 0 no con crisis convulsivas, para que el
médico tratante pueda solicitar una evaluacién
multidisciplinaria por parte de un grupo de es-
pecialistas que puedan discutir este diagnostico.

CONCLUSIONES
Aungue la causa del sindrome de Sturge-Weber

es genética, el diagndstico es principalmente

http://doi.org/10.24245/dermatolrevmex.v66i5.8134
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clinico. Por tanto, el conocimiento de sus ma-
nifestaciones permite identificarlo de manera
oportuna y confiable para evitar complicaciones
posteriores. Debido a la baja incidencia del
sindrome de Sturge-Weber, varios pacientes no
obtienen un diagndstico temprano para prevenir
complicaciones e iniciar un tratamiento multi-
disciplinario adecuado. Por ello, promover las
investigaciones sobre esta enfermedad permite
un abordaje adecuado.

Los pacientes con sindrome de Sturge-Weber
requieren un abordaje multidisciplinario que
influye en la oftalmologia, dermatologia, gené-
tica o neurologia, seglin sus manifestaciones.
Ademas de incluir la psicologia-psiquiatria,
debido a las posibles dificultades en la sociali-
zacion escolar generadas por las manifestaciones
fenotipicas en el rostro.

El sindrome de Sturge-Weber es un sindrome
congénito, generado durante el desarrollo por
un defecto genético, por lo que el riesgo de
recurrencia en otro embarazo es igual al de la
poblacién general.
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