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INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN
Historia del articulo: Introduccién: La esclerosis tuberosa es una enfermedad multisistémica rara, con un patrén
Recibido el 25 de enero de 2017 de herencia autosémico dominante. Existen pocos casos documentados en la literatura de
Aceptado el 16 de marzo de 2017 hamartomas retinales (astrocitomas) con progresién agresiva en el contexto de esta enfer-
On-line el xxx medad.

Caso clinico: Se presenta el caso de un varén de 31 anos sin antecedentes de afecciones
Palabras clave: oftdlmicas ni sistémicas conocidas, que refiri6 una historia de 6 meses de visién borrosa en
Hamartoma retiniano el ojo derecho causada por un hamartoma unilateral de retina, en un caso no diagnosticado
Esclerosis tuberosa de esclerosis tuberosa.
Astrocitoma Discusion: Es necesario realizar un manejo multidisciplinario, con la colaboracién del Depar-

tamento de Medicina Interna y de Oncologia, asi como ofrecer asesoramiento genético
para los pacientes afectados. Las complicaciones estan directamente relacionadas con el
aumento del tamano del tumor. El tratamiento no parece tener ninguna influencia en la

historia natural de la enfermedad.
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los derechos reservados.

Peripapillar retinal hamartoma associated with tuberous sclerosis.
Case report

ABSTRACT

Keywords: Introduction: Tuberous sclerosis is a rare multisystemic disease with an autosomal dominant
Retinal hamartoma inheritance pattern. There are few documented cases in the literature of retinal hamartomas
Tuberous sclerosis (astrocytomas) with aggressive progression in the context of this disease.

Astrocytoma
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Case report: A report is presented on a case of a 31 year-old male with unknown history of
ophthalmic or systemic conditions, who referred to a history of 6 months of blurred vision
in his right eye. This was caused by a unilateral retinal hamartoma due to an undiagnosed

tuberous sclerosis.

Discussion: Multidisciplinary management, with the cooperation of Internal Medicine and
the Oncology Department, is needed in these cases, as well as genetic counselling for affec-
ted patients. Complications are directly related to increased tumour size. Treatment does
not seem to have any influence on the natural history of the disease.

© 2017 Sociedad Espafiola de Oftalmologia. Published by Elsevier Espafia, S.L.U. All rights

reserved.

Caso clinico

Paciente de 31 anos que acude por visién borrosa del ojo
derecho (OD). En la exploracién presenta agudeza visual (AV)
corregida en OD de 20/50 y en ojo izquierdo de 20/20. En fondo
del OD se aprecia edema de papila con unas lesiones blan-
quecinas adyacentes y presencia de neovasos (fig. 1). Presenta
liquido subretiniano desde papila hasta févea. En la macula
hay exudados duros y en la arcada temporal inferior hay
hemorragias retinianas en compania de neovasos. El otro ojo
no muestra hallazgos patolégicos.

Se cursa estudio sistémico con analitica y serologias y estu-
dios de imagen con TAC y RNM craneal y de 6rbita. Se decide
observacion, hasta tener orientada la etiologia o evolucién.

En la tomografia de coherencia o6ptica hay presencia
de liquido subretiniano desde papila hasta macula (fig. 2).
En la angiografia fluoresceinica se objetivan 2lesiones
autofluorescentes adyacentes a la papila que captan y
rezuman contraste en tiempos medios y tardios. Ademas,
hay neovasos temporales inferiores que también exudan
colorante.

En las serologias salen pruebas negativas para toxoplasma,
toxocara, herpes virus, CMYV, sifilis, VIH y bartonella. El Man-
toux es negativo. En la radiografia de térax se aprecia un
gran aumento de las adenopatias hiliares, por lo que se hace
un lavado broncoalveolar ante la sospecha de sarcoidosis.

Posteriormente se completa el estudio con TAC de térax y gam-
magrafia 6sea (ante sospecha de metastasis por las lesiones
liticas en costillas). En la RNM aparecen areas subcorticales
de alteracién de la senal, nédulos subependimarios y lesio-
nes esclerosas en calota craneal. Estos hallazgos, junto con la
observacién de neurofibromas dérmicos en nariz y espalda,
confirman el diagnéstico de esclerosis tuberosa.

Tras el complejo diagnéstico, se instaura tratamiento con
glucocorticoides orales (prednisona a 1mg/kg/d) y anti-VEGF
intravitreos, en este caso Avastin® (bevacizumab) de uso com-
pasivo. Presenta una mejoria inicial tras 6 meses de pinchazos
mensuales (AV OD 20/32). Aunque el paciente vuelve a empeo-
rar a los 9 meses (AV OD 20/200). Se procede a nuevo ciclo de
3 pinchazos anti-VEGF mensuales: en esta ocasién no mejo-
ran ni la AV ni la exudacién. Se propone implante intravitreo
de dexametasona (Ozurdex®, Allergan S.A.) para mejorar la
exudacién, aunque el cuadro no mejora. Aparece un hemo-
vitreo tras 16 meses desde el diagnéstico (AV movimiento de
manos a 2 m). Se realiza ecografia ocular (fig. 3) para descartar
desprendimiento de retina, en la que se observa el hemovi-
treo organizado y una calcificacién hiperreflectante de 2 mm?
con sombra posterior adyacente al nervio. Se repite RNM y
TAC para control del tamano de las lesiones. En la RNM no
se aprecian las tumoraciones, tan solo signos indirectos de
la exudacién que provocan. En la TAC de érbita se aprecia la
calcificacién adyacente al nervio éptico (fig. 3). Se propone

Figura 1 - Retinografia en color y aneritra de las lesiones blanquecinas adyacentes al nervio 6ptico, con edema de papila,
exudados duros maculares y presencia de neovasos temporales inferiores.
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