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7 y 15 anos de edad siendo una causa frecuente de muerte en los mismos
(1,6,17).

Fig. 6: TAC cerebral de una paciente con diagnéstico confirmado de ET donde se

observa la presencia de nédulos subependimarios.

Flores y cols. en 1991 reportaron una frecuencia de astrocitoma de células
gigantes del 2.2% en su poblacién estudiada, la cual al igual que la nuestra es
mexicana; sin embargo, a diferencia de nosotros ellos les realizaron estudios de
IRM a sus pacientes lo que pudiera explicar las diferencias encontradas con
nuestros resultados. Del Castillo y cols. reportaron una frecuencia de nédulos
subependimarios de 4.2% lo cual llama la atencién dado que en la literatura se
reportan con una frecuencia de hasta el 90% de los casos, mientras que nosotros
pudimos observarlos en el 50% de los casos, Flores y cols los observaron en el
97% de los casos. Cabe mencionar que en el estudio realizado por Del Castillo y
cols. a los casos indice estudiados se les realizé radiografia de craneo y no TAC
cerebral lo que pudiera explicar la baja frecuencia de nodulos subependimarios
que reportan.

La incidencia de angiomiolipomas (Fig.7), quistes renales y rabdomiomas
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cardiacos en nuestra poblacion fue significativamente menor a lo descrito en la
literatura (Tabla 9), algunos autores reportan que entre un 15 al 60% de los
pacientes pueden desarrollar estos tumores en la infancia (1,14-15,17); sin
embargo, al comparar nuestros resultados con los de otros autores que también
estudiaron una poblacion mexicana (6,8), la incidencia de angiomiolipomas y

rabdomiomas cardiacos fue muy similar.

Fig. 7: US renal de una paciente con diagnostico confirmado de ET donde se

observa la presencia de un angiomiolipoma en el polo inferior de! rifndn izquierdo.

Recientemente Jones AC y cols. reportaron una correlacion genotipo-fenotipo
entre mutaciones del gen TSC2 y la presencia de rindn poliquistico en pacientes
con ET (21), dado que en nuestra poblacién la frecuencia de alteraciones renales
fue baja, esto podria sugerir que el gen responsable de ET en nuestra poblacion
fuera TSC1.

Con el objetivo de identificar si existia alguna asociacién entre las manifestaciones
en piel, SNC, corazon y rifion con el Cl, CC, alteraciones de conducta y/o
aprendizaje que presentan los pacientes, se realizaron comparaciones entre cada
una de las variables sin encontrar diferencias significativas (p>0.05), a excepcion
de la asociacion previamente mencionada entre RPM, CC y manifestaciones en

SNC en los pacientes la cual si fue estadisticamente significativa (p<0.05).
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Fig.8: Facies del caso indice donde se observan cicatrices en frente secundarias
a caidas por CC. Notese que no presenta angiofibromas faciales. La TAC cerebral
muestra la presencia de nédulos subependimarios corticales y tubers

intraventriculares.
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