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Glioma asociado a enfermedad de Bourneville con
insuficiencia renal cronica. Presentacion de un caso
y revision de la literatura
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RESUMEN

Se presenta el caso de una joven de 25 afios, previamente diagnosticada de
enfermedad de Bourneville, y remitida para estudio y tratamiento de insuficiencia
renal crénica; mediante urograma intravenoso con tomogratias y ecografias abdo-
minal se atribuyé la misma a la presencia de quistes y hamartomas renales bilate-
rales. Analitica y radiolégicamente se demostro la existencia de un hiperparatiroi-
dismo. Sin referir sintomas que lo sugieran, en exploracién rutinaria de posible
afectacion del sistema nervioso central se detectaron, mediante TAC cerebral, mul-
tiples placas esclerosas y una masa medial, sugestiva de glioma, que condiciona-
ba una hidrocefalia biventricular. Todos estos hallazgos se describen asociados
por primera vez.

Palabras clave: Enfermedad de Bourneville. Insuficiencia renal crénica. Tumor
cerebral.

GLIOMA ASSOCIATED WITH TUBEROUS SCLEROSIS AND CHRONIC RENAL
FAILURE

SUMMARY

We report the case of a 25 years old woman with tuberous sclerosis and chro-
nic renal failure. Intravenous urogram and abdominal ultrasonography showed bi-
lateral renal hamartomas and cysts. Biochemical and radiologic findings showed
severe hyperparathyroidism. Neurological investigation revealed multiple calcified
nodules and biventricular hydrocephalus due to a brain tumor (glioma in all proba-
bility). This is the first report of this association.

Key words: Bourneville’s disease. Chronic renal failure. Glioma.

INTRODUCCION

La esclerosis tuberosa o enfermedad de Bourneville es
una rara entidad, encuadrada dentro del grupo de las fa-
comatosis. Se transmite mediante herencia autosémica
dominante en un porcentaje que oscila entre el 25-
50 % "2, siendo el resto de los casos esporadicos, tras
mutacién. La triada clasica de adenomas sebaceos, con-
vulsiones y retraso mental no se observa completa en un
numero significativo de estos enfermos . La aparicién de
insuficiencia renal se debe a la sustitucién del tejido renal
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sano por hamartomas %; en estos casos la poliquistosis
se asocia con muy poca frecuencia °.

Presentamos un caso en el que, ademas de las lesio-
nes dermatolégicas tipicas y hamartomas en diversos 6r-
ganos, se describen asociados por primera vez insufi-
ciencia renal crénica (IRC), por angiomiolipomas y poli-
quistosis renal, hiperparatiroidismo y tumor cerebral.

CASO CLINICO

Enferma de 25 afos que ingresé en nuestro semwicio
en febrero de 1982 para estudio de IRC con anemia se-
cundaria. No existian entre sus antecedentes familiares
datos de nefropatia ni dermopatia. Referia bajo peso al
nacer, y fue diagnosticada de «raquitismo» en la infan-
cia. Sin concretar, senald la apariciéon durante esa época’
de lesiones cutdneas pequefas y excrecentes en cara y
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térax, de las que fue intervenida, 6 afnos antes del ingre-
so, mediante cirugia pléstica. Desde los 15 afios presen-
taba lumbalgias bilaterales con irradiacion a ambos hipo-
condrios y, en ocasiones, a genitales. Hace un afo, tuvo
dos episodios de hematuria con un mes de intervalo, sin
otros sintomas acompafantes. A partir de ese momento

comenz( con astenia intensa, malestar general, mareos

ortostaticos, nduseas, vomitos y disnea de esfuerzo; sin-
tomas que empeoraron progresivamente hasta su ingre-
so. No referia episodios convulsivos, y su desarrollo
mental parecia normal.

En la exploraciéon destacaba un habito asténico e in-
tensa palidez mucocutanea, aprecidndose en la cara, in-
tercaladas con cicatrices de cirugia previa, lesiones mul-
tiples, vegetantes y sonrosadas, de unos 0,3 cm. de dia-
metro; estas lesiones, confluentes en algunas zonas y
aisladas en otras, se distribuian por ambas regiones ma-
lares, alas de la nariz, menton y frente (Fig. 1); algunas
se localizaban en térax siguiendo el recorrido de un ner-
vio intercostal.

K
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Fig. 1.—Cara. Adenomas sebaceos.

Existian trastornos tréficos en ufias de manos y pies,
y. a parlir de los lechos ungueales, crecian peque-
fhas tumoraciones duras y blanquecinas, no adheri-
das al dorso de la ufa (Fig. 2). En la primera fa-
lange del dedo medio de la mano derecha se observa-
ba una tumoracion de consistencia Osea. Presentaba
un pectus ligeramente excavado con relieves sugesti-
vos de rosario raquitico en arcos costales anteriores
derechos. La TA era de 130/60 mmHg y la frecuencia
cardiaca 112 l.p.m. En la auscultacién cardiaca se apre-
ciaba un soplo protosistdlico suave, no irradiado, en to-
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Fig. 2—Dedo gordo pie derecho. Fibroma perungueal (nédufo
de Kohner), y trastornos tréficos ungueales.

dos los focos. En el abdomen habia peloteo renal bilate-
ral, siendo la pufiopercusion positiva en ambos lados. El
examen del fondo de ojo mostraba papilas palidas de
bordes netos y vasos con gran estrechez arteriolar; en
fondo de ojo derecho se observaba un facoma en regién
nasal, a 2-3 diametros papilares; en el izquierdo otro, en
region suprapapilar, a un didmetro papilar.

La analitica inicial aportaba como datos patoldgicos,
€n sangre una anemia normocromica y normocitica, con
Hb. de 5,9 g/100 ml. y Htc. del 19,1 % VCM 93 u®, HCM
28,7 pg. y CHCM 30,3 %; la sideremia, TIBC, porcentajq
de saturacion, transferrina, ferritina y haptoglobina eran
normales. En orina el pH era 8 y la densidad 1.002; tenia
minima proteinuria —0,79 mg/min., y hematuria
— 36.500 hemy/min. E! estudio de la funcién renal reveld
cifras de urea de 241 mg/dl., creatinina 12,6 mg/dl. con
un aclaramiento de creatinina de 2,7 mi/min. El ionogra-
ma en sangre era normal, a excepcion de un CO, total
de 11,3 mEq/l. El balance fosfo-calcico mostraba unos
valores de Ca en sangre de 8,7 mg/dl.; P de 6,1 mg/dl.;
fosfatasa alcalina de 1.446 mU/ml. (70 % 6sea y 30 %
hepética); Ca en orina 33,2 mg/24 h. (cociente Ca/Cr de
1,44); P en orina 93,6 mg/24 h. (cociente P/Cr de 4), y la
PTH plasmética era de 21,5 ng/ml.

Una radiografia de térax es proyecciones PA vy lateral,
y el ECG practicados a su ingreso fueron normales. La
urografia intravenosa con tomografias presentaba signos
de insuficiencia renal, asi como aumento de tamario de
ambos rifiones, cuyos contornos aparecian abollonados;
en el borde supero-externo del rifién derecho, y en algu-
na otra zona del izquierdo, se visualizaban imagenes de
masa. Completada con una ecografia se confirmé la pre-
sencia de mudiltiples quistes de diverso tamafo, siendo
hiperecoica la masa descrita en el polo superior derecho.
Una ecografia cervical no mostré datos patolégicos. En
la serie osea radioldgica presentaba reabsorcion de los
sistemas acromiales de las claviculas y de su extremo
proximal; reabsorcion subperidstica y de-los «tufts» de
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las falanges distales de manos y pies, y en la porcién
medular de dichas falanges se apreciaban lesiones liti-
cas (Fig. 3); la densidad dsea estaba aumentada en co-
lumna lumbar, y habia calcificaciones en la placa de cra-
neo. Mediante TAC, sin y con contraste, estas calcifica-
ciones se localizaban periventriculares, identificandose
areas de hipodensidad extracerebrales en regiones fron-
tal interhemisférica y parietal izquierdas, sugestivas de
quistes aracnoideos 0 higromas, asi como un proceso
expansivo medial interventricular basal con probable
obstruccion de los agujeros de Monro, moderada y uni-
formemente resaltado por el contraste que condicionaba
una hidrocefalia biventricular (Fig. 4 a) y b).

Fig. 3.—Radiografia mano derecha. Reabsorcién subperidstica
y quistes metafisarios, lesién osteocondensante en primera fa-
lange dedo medio..

Consultado el Servicio de Neurocirugia y, ante la difi-
cultad de abordaje para exéresis total del posible glioma,
se recomendod observacidn y tratamiento de la hidrocefa-
lia segun evolucién.

Alegando motivos religiosos, la enferma rechazé la en-
trada en programa de hemodidlisis periddicas, asi como
la realizacion de paratiroidectomia, siendo dada de alta
con los diagnosticos de: esclerosis tuberosa: IRC secun-
daria a poliquistosis y hamartomas renales bilaterales:
tumor cerebral sugestivo de glioma e hiperparatiroidismo.

DISCUSION

La esclerosis tuberosa se define como un trastorno
congénito, con afectacién multisistémica, en el que la for-

Fig. 4 —TAC. a) Imagen tumoral medial con densidad aumenta-
da por contraste.
b) Hidrocefalia biventricular; calcificaciones yuxtaventriculares.

ma clinica de presentacién va a depender de la importan-
cia y grado de implicacién de cada érgano. Los or-
ganos mas comprometidos son la piel (adenomas sebé-
ceos, tumores de Kohner) y el sistema nervioso central
(convulsiones, retraso mental, placas esclerosas), pu-
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diendo aparecer hamartomas en otros muchos tejidos
(ojos, rindn, huesos, corazdn, pulmén, higado...). La fre-
cuencia estimada de la enfermedad es de uh caso por
cada 150.000 nacimientos **®7. La distribucion por se-
xos parece uniforme 2%, aunque para algunos autores
seria mas frecuente en mujeres “67,

Las placas esclerosas del SNC estdn compuestas
por un exceso de células gliales y neuronas anorma-
les ®, siendo frecuente que se calcifiquen y se ha-
gan visibles en las radiografias de craneo. El desarrollo
de un glioma a partir de estos elementos es un hecho
suficientemente demostrado 0, siendo més rara la ma-
lignizacion histolégica a glioblastoma multiforme o astro-
citoma maligno ''. La presencia de un glioma, indepen-
dientemente de su histologia, condiciona con el tiempo
una hidrocefalia obstructiva y se convierte, como en el
caso de nuestra enferma, en el primer problema a resol-
ver.

La aparicion de IRC en la esclerosis tuberosa, secun-
daria al desplazamiento de tejido renal sano por hamar-
tomas y/o quistes, es un hecho infrecuente, tanto en el
nifio '2'3 como en el adulto *'*'S, La frecuencia de de-
mostracion de angiomiolipomas en la enfermedad de
Bourneville varia entre un 40-80 % *7:'%18 no pudiendo
establecerse porcentajes de asociacion con la enferme-
dad poliquistica, dadas las dificultades para el diagnosti-
co diferencial entre ambas entidades y el hecho de que
muchos de estos enfermos mueran a temprana edad por
complicaciones neuroldgicas. En ocasiones se descu-
bren en sujetos sin lesiones de esclerosis tuberosa '°,
siendo entonces con mucha mayor frecuencia unilatera-
les. La arteriografia se considera el método diagndstico
mas Util para estos tumores 4748 No se han demostra-
do nunca metdastasis a distancia 2°. Esta aun por diluci-
dar si ta aparicion de quistes y angiomiolipomas es con-
secuencia de un mismo mecanismo patogénico (secun-
dario al crecimiento de los segundos), o se trata de dos
entidades independientes que coexisten en estos enfer-
mos, como se ha demostrado anatomopatolégicamen-
te 5,18,21,22.

Revisando la literatura hemos encontrado, incluido el
nuestro, 17 casos confirmados de esclerosis tuberosa
con IRC 4614.15.18.21-29 " Eyceptuando el primero
descrito 23, existe predominio del sexo femenino (12/16);
el 73 % tenian edades inferiores a 32 anos, con una me-
dia global de 31,9 anos. Sélo uno de los casos no pre-
sentaba adenomas sebdceos %8, La presentacion clinica
de la IRC suele ser insidiosa, constituyendo en ocasio-
nes un hallazgo de laboratorio; con relativa frecuencia
los angiomiolipomas sangran, incluso en cantidades
masivas 472, manifestandose con dolor lumbar, hema-
turia y anemia brusca. El haillazgo en 13 de ellos de an-
giomiolipomas subraya el papel etioldgico de los hamar-
tomas en la aparicion de la insuficiencia renal; 9 tenian
asociadas a estas lesiones datos compatibles con poli-
quistosis en la misma localizacién. S6lo en 4 casos apa-
rece descrito hiperparatiroidismo %'*'® y nuestro caso, y
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ello en presencia de grados variables de IRC; la presen-
cia de lesiones dseas radiologicas severas en una IRC
terminal de evolucion clinica aparentemente corta, los
antecedentes de enfermedad 6sea, o la ausencia de ha-
llazgos positivos en la exploracion del cuello no nos per-
mitieron precisar, por si soles, si €l hiperparatiroidismo
de nuestra paciente era primario ¢ secundario. Nuestra
enferma es el Gnico caso de los descritos en el que se ha
resenado la asociacién de un tumor cerebral sugestivo
de glioma. La evolucién de los casos en los que las com-
plicaciones o enfermedades asociadas no llevan a la
muerte al enfermo es, como en toda IRC, hacia la hemo-
diélisis o el trasplante renal; de los enfermos revisados, 6
estaban incluidos en programa de hemodialisis
periddicas *18:26.27.29 y on 2 ge habian realizado un tras-
plante renal 2'2° mejorando con ello su supervivencia; el
rechazo de esta modalidad terapéutica por parte de
nuestra enferma no nos permite confirmar este punto, in-
dependientemente de! mal prondstico condicionado por
la asociacion en ella de un probable glioma con hidroce-
falia biventricular.
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