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Angiomatosis leptomeningea sin nevus
facial y disminucién del nivel de
consciencia

Leptomeningeal angiomatosis without facial
nevus and decreased conscious level

Sr. Editor:

El sindrome de Sturge Weber (SSW) o angiomatosis
encefalotrigeminal (OMMIN#185300) es un sindrome neuro-
cutaneo congénito, esporadico y no hereditario, con una
prevalencia estimada en 1 cada 50.000 recién nacidos vivos'.
Se caracteriza por un angioma plano, rojo vinoso, frecuen-
temente unilateral, localizado en el area de las ramas
oftalmica y maxilar del trigémino (frente y parpado supe-
rior principalmente), ya presente desde el nacimiento.
La lesion cutanea se acompana homolateralmente de un
angioma leptomeningeo y en hasta un 40% de las ocasiones
de un angioma coroideo. El 30-46% asocia a glaucoma, uni o
bilateral.

El angioma leptomeningeo suele afectar al lébulo occi-
pital, a la region parieto-occipital o incluso a todo un
hemisferio. Este exceso de vascularizacion venosa, produce
una alteracion en el drenaje venoso cerebral, que conlleva
estasis venosa e hipoperfusion, produciendo atrofia cere-
bral, y finalmente calcificaciones.

Las manifestaciones neuroldgicas estan en directa rela-
cion con la extension de la afectacion cerebral, y son:
epilepsia (casi 80%), suele iniciarse en el primer afo de vida,
y son habitualmente crisis parciales con tendencia a genera-
lizarse; retardo mental (casi 60%), grave, en casi la mitad de
los pacientes, y es mayor cuanto antes se produce el debut
de la epilepsia, y hemiparesia contralateral a la lesion cere-
bral y defectos en el campo visual (hemianopsia homénima
por afectacion del ldbulo occipital). El diagnostico de sospe-
cha se basa en las calcificaciones corticales de la tomografia
computarizada (TC), tipicamente en lineas de ferrocarril. La
confirmacién diagnodstica se fundamenta en la presencia de
angioma leptomeningeo, demostrado en la resonancia mag-
nética (RM) cerebral con contraste paramagnético, donde
también se puede observar: atrofia cerebral, aumento del
plexo coroideo homolateral, prominencia del diploe craneal
y la malformacién angiomatosa leptomeningea que confirma
el diagndstico’>. En la actualidad, se han publicado articu-
los donde se aplican nuevas técnicas de imagen a pacientes
afectados de esta enfermedad: TC por emision de foton sim-
ple (SPECT), que muestra hipoperfusion en la region cortical
afectada, y tomografia por emision de positrones (PET) para
ver el grado de hipometabolismo en las regiones afectadas’.

En la literatura se han descrito tres tipos de Sturge
Weber: el tipo | o forma clasica, con angioma facial, lep-
tomeningeo y coroideo, frecuentemente con glaucoma. El
tipo 1l, con angioma facial y sin evidencia de afectacion
intracraneal, y el tipo Ill con Unicamente angiomatosis
leptomeningea’-®~2,

Se presenta un varén de 7 anos de edad, con diagnos-
tico por neuroimagen de SSW tipo lll, tras presentar varios
episodios confusionales prolongados en 72 h.

Segundo hijo de padres sanos no consanguineos, sin ante-
cedentes familiares de migrana, ni de otras enfermedades

Figura 1  TC sin contraste: corte axial; se aprecia imagen
hiperdensa con aspecto curvilineo en region parieto-occipital
izquierda con leve impronta sobre la calota craneal.

de interés. Embarazo, parto, desarrollo psicomotor y esco-
larizacion sin incidencias.

Presenta un episodio de desconexion del medio, sin per-
dida de consciencia, con facies inexpresiva, desviacion de
la comisura bucal hacia la derecha, lenguaje incoherente
y repetitivo, de una hora de duracion, que cede espon-
taneamente, y durante el cual, no es capaz de realizar
instrucciones sencillas, pero responde a alguna pregunta
simple. Presenta a las pocas horas, otro episodio similar de
menos de 10 min de duracion. El video-EEG de vigilia reali-
zado posteriormente fue normal, con ligera lentificacion de
la actividad de fondo.

A las 48 h, presenta nuevo episodio de desconexion del
medio, lenguaje repetitivo, de 20 min de duracion, con cefa-
lea y sensacion nauseosa. Se administran por via intravenosa
(IV) paracetamol y fenitoina, sin clara relacion con el cese
del episodio. No se administré diazepam, pues se pretendia
comprobar si habia respuesta, evitando suefio o disminucion
del nivel de consciencia.

A las 72 h del primer episodio, presenta desconexion del
medio, de una hora de duracion, con lenguaje repetitivo,
y respuestas incoherentes. EEG critico durante este episo-
dio, fue normal, con actividad de fondo enlentecida, y se
vuelve a administrar fenitoina IV, sin que se pueda relacio-
nar claramente el final de episodio, con la administracion
de ésta.

La exploracion neuroldgica fuera de los episodios fue
normal.

La TC craneal mostré una calcificacion curvilinea con
impronta en la calota craneal (fig. 1). La RMy angio-RM cere-
bral mostraron en area cortical parieto-occipital izquierda
pequenas areas de hiposenal, con leve hipotrofia y sin dila-
tacion de arterias de mediano y gran tamafo.

La RM cerebral con gadolinio, realizada un ano des-
pués del inicio de los episodios, demostré la presencia
de un angioma leptomeningeo en la zona parieto-occipital
izquierda, con atrofia cortical subyacente (fig. 2), confir-
mando la sospecha de SSW sin angioma facial®®.



348

CARTAS AL EDITOR

Figura 2 RM con contraste paramagnético (gadolinio) IV:
corte coronal, secuencia T1; se aprecia la captacion de
contraste en la region parieto-occipital izquierda compatible
con angioma leptomeningeo, junto al menor tamafo hemisferio
cerebral izquierdo y mayor tamano ventriculo lateral izquierdo
compatibles con hemiatrofia.

Los marcadores de enfermedad celiaca fueron negativos,
y el fondo de ojo y exploracion oftalmologica, normales.

Se inicio tratamiento con oxcarbacepina (OXC) hasta
35mg/kg/dia. Video-EEG de vigilia de control a los 3y 6
meses, normales. Permanecio libre de clinica durante 12
meses, pero posteriormente en 3 meses ha presentado 4 epi-
sodios de desconexion del medio, de menos de un 1 min de
duracion, sin otra sintomatologia. El ultimo EEG, a los 15
meses de inicio de la clinica, mostro de forma intermitente
ondas agudas y ondas lentas centroparietales bilaterales. Se
aumento la OXC a 45 mg/kg/dia.

Los hallazgos neurorradiolégicos en nuestro paciente
(calcificaciones curvilineas parieto-occipitales con impronta
en calota craneal, atrofia hemisférica y el angioma leptome-
ningeo subyacente) son compatibles con SSW sin angioma
facial ni coroideo®8, sin afectacion motora ni retardo men-
tal ni afectacion de los campos visuales. La negatividad de
los marcadores de enfermedad celiaca descart6 el sindrome
de Gobbi (epilepsia, calcificaciones intracraneales y enfer-
medad celiaca)'.

Las caracteristicas de los episodios confusionales inicia-
les, con varios estatus en poco tiempo (72 h), la normalidad
de los EEG intercriticos y criticos, y la no respuesta a
fenitoina IV en dos de los episodios, los pueden hacer compa-
tibles con episodios confusionales causados por fendmenos
isquémicos transitorios en el area cortical subyacente a la
malformacion angiomatosa leptomeningea, mas que a des-
cargas epileptogenas.

En la bibliografia no hay dudas respecto a la relacion
entre epilepsia y el SSW, pero pocas referencias biblio-
graficas discuten el posible origen vascular de fenémenos
neurologicos transitorios en pacientes afectados de SSW,
ninguna con respecto a episodios confusionales. Si se dis-

cuten estas posibilidades cuando los pacientes con SSW
presentan migranas con aura, como han descrito lizuka et
al', en un paciente adulto afecto de SSW que presentaba
migrafnas con auras prolongadas de posible origen isquémico.
Jansen et al'? presentan 2 pacientes con paralisis unilate-
rales transitorias y SSW, uno de ellos debida a descargas
epileptogenas, con EEG critico alterado, y el otro debido a
supuestos fenomenos isquémicos, enfatizando lo dificil que
resulta al clinico distinguir el origen isquémico o epiléptico
de este tipo de episodios, asi como la importancia del EEG
critico. Dora et al'? presentan un paciente con SSW y migrafa
hemipléjica transitoria debida también a fendomenos vascu-
lares. Kossoff et al' en su revision describen que el inicio
de la epilepsia en la infancia en pacientes afectados de SSW
puede ser, en ocasiones (22-50%), agrupada en un patron de
varias crisis en poco tiempo o con crisis prolongadas, alter-
nando con periodos prolongados libres de clinica, sin clara
relacion con la medicacion, y que funcionalmente podria
estar relacionado con periodos de isquemia focal transitoria.

Inicialmente, antes del diagnostico de SSW, se plante6
el diagnéstico diferencial entre migrana confusional y epi-
lepsia, por lo que, dada la duracion de los episodios, se
inicio tratamiento con OXC para cubrir la posibilidad de
crisis parciales y se mantuvo dada la desaparicion de los
episodios y las dudas respecto a su origen. Creemos intere-
sante destacar que los pacientes afectados de SSW pueden
presentar trastornos paroxisticos de tipo isquémico y no epi-
léptico, lo que puede ser de dificil diferenciacion. Pensamos
que los episodios iniciales pudieron ser de origen isquémico
secundario a robo vascular, pero que posteriormente, el
paciente ha desarrollado una epilepsia sintomatica, dadas la
afectacion cortical, que aparece mas atrofica en la neu-
roimagen de control al ano del inicio de los sintomas, las
alteraciones del EEG, que aparecen también a partir del
ano, y las caracteristicas de los nuevos episodios criticos,
desconexion del medio de escasos segundos de duracion.
No se instaur6 tratamiento antiagregante en su momento,
al considerar que el fendmeno isquémico fue secundario a
fendmeno de robo vascular, pero en funcién de la evolucion
nos lo replantearemos, dado que esta descrito que la estasis
venosa en la malformacion angiomatosa puede favorecer la
trombosis'?13:16,
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Sindrome de Rabson-Mendenhall

Rabson-Mendenhall syndrome
Sr. Editor:

El sindrome de Rabson-Mendenhall (SRM) es un tras-
torno hereditario autosémico recesivo poco frecuente que
pertenece al grupo de los sindromes de resistencia a la
insulina. Clinicamente, se manifiesta con la presencia de
hiperinsulinismo asociado a otras alteraciones como mal-
formaciones dentarias, hiperandrogenismo, retraso de edad
6sea o hiperplasia de glandula pineal, entre otros. Para lle-
gar al diagnostico definitivo es necesario la realizacion de
estudio genético. En la actualidad, no existe un tratamiento
curativo. No obstante, la introduccion de hipoglucemiantes
orales ha supuesto una disminucion de las complicaciones
metabdlicas asociadas al sindrome.

Presentamos el caso de un paciente de 7 anos que con-
sultd por lesiones cutaneas de acantosis nigricans y retraso
en la edad dsea, siendo diagnosticado tras estudio genético
de SRM.

Nifo de 7 anos de raza caucasica que consulta por lesio-
nes cutaneas de acantosis nigricans desde el nacimiento y
retraso en la edad dsea de 3 afos. En los meses previos
habia consultado al odontologo por prognatismo mandibu-
lar. Entre los antecedentes personales destacaban embarazo
y parto normales; PRN: 2.600¢g y, seguimiento en neurolo-
gia por tartamudez, con desarrollo psicomotor normal. Talla
baja en ambas ramas familiares (madre talla 151 cm, padre
talla 160 cm), sin datos de otras enfermedades metabdlicas
ni endocrinologicas. No antecedentes de consanguinidad,
aunque los padres son de los municipios colindantes.

A la exploracion presentaba talla 124,3 cm (p75-90), peso
23,3kg (p50-75), IMC 15,1% (DS). Prognatismo mandibular.
Lesiones de acantosis nigricans en axilas y region cervical
posterior. Escaso tejido adiposo. No lipoatrofias. No alte-
raciones en dientes ni en unas. Proptosis ocular. No bocio.

Genitales masculinos de tamano normal, con testes de 2ml
de Prader, Tanner I.

En los estudios analiticos iniciales presentaba péptido C
de 6,7 ng/ml (valores normales 0,78-1,89 ng/ml), resultando
el resto de estudio hormonal (HbAc, insulinemia, ACTH, cor-
tisol, hormona tirotropa, IGF-1), hemograma y bioquimica
normales.

Se realizaron controles bioquimicos mensuales que no
presentaron cambios con respecto al inicial. Posterior-
mente, se objetivo una elevacion de la insulinemia basal
y valores persistentemente altos de péptido C, por lo que
se solicitd estudio de sobrecarga oral de glucosa: gluce-
mia basal 91 mg/dl, insulemia basal 468 wU/ml y péptido
C 5,62 ng/ml. A las 120 min, glucemia 78 mg/dl, insulemia
950 wU/mly péptido C 68 ng/ml.

Con estos resultados, se completd estudio con RM cere-
bral, que objetivd aumento del tamano de la glandula pineal
(8 mm) y TC abdominal que resulté normal.

Ante la clinica del paciente (acantosis nigricans, prog-
natismo, retraso en edad 6sea) y los datos obtenidos en
los examenes complementarios (normoglucemia con hipe-
rinsulinismo, elevacion de péptido C, hiperplasia pineal), se
planted el diagnostico de sindrome de resistencia insulinica,
probablemente sindrome de Rabson-Mendenhall. Se solicito
un estudio genético y se inicid tratamiento con metformina.

El analisis genético del gen del receptor de insulina reveld
la presencia de una mutacion en homocigosis consistente en
la sustitucion de glutamina por lisina en posicion 42 (Q42K),
lo que confirmo el diagndstico de sindrome de Rabson- Men-
denhall.

Tras 7 afos de evolucion, el paciente se mantiene con
normoglucemias sin complicaciones metabodlicas asociadas
al sindrome. Su velocidad de crecimiento ha sido normal
con una talla 169cm (P75) a los 14 anos de edad (talla
diana 169 cm), IMC 14,7%(—2,8 DS). Inicialmente, presentd
un desarrollo puberal normal, apareciendo posteriormente
macrogenitalismo en el Gltimo ano. La edad dsea en el
momento actual coincide con la edad cronolégica. Se man-
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