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En el afio 1SSO, Bourneville describié por primera vez esta enfer-
medad. Desde entonces hasta ahora se han descrito numerosos casos ;
pero la enfermedad es tan rara, que Stromayer dice que en su clinica
no han visto ningun caso. Entre los 2.412 nifios oligofrefiiros admiti-
dos en el Fountain Hospital durante doce anos, Brushfield y Wyatt
solo encontraron 16 casos (siete del sexo masculino y nueve del feme-
nino), lo que equivale a un 0,66 por 100 entre todos los oligofrénicos.
En el Manicomio provincial de Valencia, con mas de mil enfermos
mentales, «depdsito», ademas, de los enfermos mentales incurables
pertenecientes a una zona territorial que sobrepasa los limites de la
provincia, no hemos encontrado mas que este caso.

No solo son estas razones de rareza de la afeccién las que a nuestro
modo de ver justifican el interés de la publicacién de esta historia cli-
nica, sino las especiales particularidades clinicas que ofrece, cuya de-
mostracion no habia preocupado hasta ahora a los autores, excesiva-
mente absorbidos por los problemas anatomicos que la enfermedad
encierra.

A medida que se van conociendo las llamadas formn-. ..hr,ij»"s va
adquiriendo un mayor interés el diagnoéstico <.i \da de ja aieccion,
gue no se solia establecer mas que por el examen anaiomopaloldgico.
Stewart lia publicado en este mismo afio un caso muv interesante. Se
trataba dil una enferma de veintilin afios, de inteligencia normal, que
vendo de compras sulre un ataque epiléptico, muriendo a consecuencia
de él. La autopsia demuestra la existencia de una esclerosis tuberosa,
con setenta tubérculos, sin lesion de pie!, rie riflones, etc.

A menormente, Schuster, Oritclilev v Earl habian descrito casos
analogos. .Ademas, en algunas circunstancias (la reciente ley alema-
na de esterilizacion de enfermos mentales), un diagnostico preciso de
la forma de la idiocia, establecido en vida, puede ser atilisimo, ya que
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en el ejemplo citado las oligofrenias no enddgenas se libran del rigor
de la esterilizacion.

Hasta tal punto va siendo interesante la descripcién de las particu-
laridades clinicas que permitan el diagnéstico de los casos abortivos,
gue algunos autores, como Bau-Prussak, sostienen que el déficit men-
tal no es ningun sintoma cardinal de una esclerosis tuberosa, como ya
demostraron los casos de Schuster, Bary, Cretzfeld y el anteriormente
citado ; comunica, ademas, dicho autor el caso de un nifio de diez
afos con accesos de migrafia, transformados después en otros de epi-
lepsia jacksoniana, adenoma sebaceo y alteraciones del fondo del ojo.
Kreyenber, después de insistir en las todavia obscuras relaciones de
la enfermedad con la de Reklinghausen, ha publicado una clasifica-
cién en tres grupos, de los cuales solo en el tercero predominan las
alteraciones cerebrales, acompafadas por déficit mental y ataques epi-
lépticos.

El diagndstico intra vitam es dificil cuando faltan las tipicas ano-
malias cutaneas ; a pesar de todo, Vogt recomienda pensar en la exis-
tencia de una esclerosis tuberosa ante toda combinacion de epilepsia
e idiocia. En cambio, cuando a estos dos elementos se agregan las ci-
tadas alteraciones cutdneas, el diagndstico adquiere mavor seguridad.
Sherlock ha propuesto dar el nombre de «rpiloia» a este trias clinico
(acompanado, naturalmente, de las correspondientes alteraciones ana-
tomicas). Bychowski ha publicado un caso interesante desde un punto
de vista diagnostico, porque presentaba signos de tumor cerebral
(edema papilar, dolores de cabeza, etc).

La historia clinica de nuestro caso es la siguiente :

R. Soler, de diecisiete afios de edad. Ingresé en el Manicomio pro-
vincial de Valencia el dia 13 de marzo de 1933. Nacio en Puebla
del Duc.

Antecedentes lamillares. — Su madre muriéo de «peritonitis». Su
padre, que vive todavia, esta sano, lian sido siete hermanos, de los
cuales lia muerto uno de una afeccion interourrente. La hermana mayor
tiene veintidn afios ; no presenta signos de enfermedad alguna. Tiene
ojos de tipo mongol, de los que carecen los deméas hermanos. Nadie
de ellos tiene déficit mental ni lo hubo .« su des >erollo. Tampoco pre-
sentan anomalias cutaneas. No ha sido posible descubrir antecedentes
de interés en sus ascendientes directos ni colaterales, bastantes de ellos
explorados directamente por nosotros en un viaje a su zona de re-
sidencia.

Antecedentes propios. -- El parto iué normal ; a los seis meses le
dié el primer acceso epiléptico. Poco a poco fueron notando el déficit
mental de la nifla y la anomalia facial que luego describiremos. Los
accesos continuaron con grandes irregularidades en sus intervalos.
Por fin, al fallecer la madre decidieron ingresarla en el Manicomio
provincial.
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La exploracion nos proporciona los siguientes datos :

En la cara se observa una formacion adenomatosa del tipo Pringle.
Se extiende de un modo simétrico en ambas mejillas (fig. i«*)> esta
constituida por nodulillos de tamafo variable entre el de las cabezas

Fin 1*

de alfiler y pequefios granos de arroz, situados muv préoximos los unos
a los oiros y de am rojo mate, que n veces parece impregnado de ama-
rillo. Como puede verse en la figura, no sélo se disponen en las meji-
llas en forma de alas de mariposa, que es la forma mas corriente, sino
gue, ademas, se extienden por debajo del labio inferior hasta el men-
ton, e incluso las hay mucho menores en numero y tamafio en la re
gion interciliar. Este tipo de adenoma es el que los dermat6logos de-
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signan con el nombre de «tipo Pringle», siéndoles conocido antes de
gue se sefalara su coincidencia con la epilepsia y la oligofrenia. Pero,
ademas, pueden comprobarse en esta enferma otras anomalias cuta-
neas, consistentes en un aspecto rugoso, como de cuero, de algunas
pequefias zonas de la espalda, con nddulos de apariencia filamentosa,
del tamafo de los granos de arroz, méas escasos y separados que los de
la cara, que pertenecen al adenoma tipo Barlow y a ciertas anomalias
cutaneas analogas, descritas por Schuster en sus enfermos.

Los accesos de la nifia son tipicamente epilépticos; segun Biel-
schowsky y Gallus comienzan con bastante precocidad, y nuestro caso
lo confirma. Su frecuencia es, por término medio, de uno al mes. No
ha habido hasta ahora ningun estado de mal epiléptico.

Su déficit mental es profundo. No sabe vestirse, come con dificul-
tad y con ayuda. Su lenguaje queda reducido a ciertos gritos inar-
ticulados, especie de mugidos, cuando se la molesta con la investiga-
cion. No tiene control de sus esfinteres. Permanece quieta en el sitio
en que se la deja, sin iniciativa de ninguna clase.

La marcha es a pequenos pasos, con las rodillas un poco dobladas
siempre (fig. 2.9, debido a la rigidez espastica de sus miembros.

La exploraciéon neuroldgica, en tanto su estado psiquico lo permi-
te, demuestra lo siguiente : Reflejos pupilares correctos (las pupilas
estan casi siempre en midriasis, no sabemos si como expresiéon de la
vivencia de panico que le produce la exploracion). Arnimia, rigidez
facial, sin pardlisis. Los reflejos tendinosos estdn muy ligeramente exal-
tados en brazos y piernas. Los cutdneos abdominales, conservados.
Babinski en ambos hados. Reacciones de defensa al dolor. Lo mas
caracteristico es la rigidez plastica de brazos y piernas a que antes
hemos aludido, méas uniforme y suave, si se nos permite la expresion,
que la de los parkinsonianos.

En resumen : se trata de una enferma cuva sintomatologia funda-
mental se compone de idiocia, ataques epilépticos y adenoma sebaceo
tip<j Pringle. Basta este trias sinromatico para poder establecer el diag-
nostico de una esclerosis tuberosa.

Establecido el diagnéstico, nos decidimos a buscar otros etntom-s
«ejfie pudieran ser caracteristicos de la afeccion, algunos cerner* y ana-
tomicamente va conocidos, como los tumores renales y cardiacos.

a) En el fondo de ojo observamos alteraciones en ambos lados
(fig. 3.9. Las lesiones oculares han sido descritas por diversos auto-
res, especialmente por van der Hoeve, que las estudié en seis casos.
En todos ellos hallé6 tumores planos en la retina ; en algunos tumores
papilares, de uno de los cuales se desprendian pequefias porciones
que caian en el vitreo, mezclandose asi este liquido con el contenido
en el interior tmistico del tumor. En un ojo enucleado pudo demos-
trar que el tumor estaba compuesto de fibras procedentes de los ner-
vios y de células ricas en protoplasma, que en algunos puntos se
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fundieron con las vecinas. Caracteristica era la degeneracién quistica
no solo del tumor, sino de la retina colindante. Dicho autor cree que
las células tumorales son elementos retinales embrionarios en una
fase en la que todavia no se han diferenciado en glia ni en células
nerviosas. Los tumores no papilares son de estructura analoga, arran-
cando de la capa de fibras nerviosas, mas raramente de los granos,
siendo también quisticos. Las lesiones de fondo de ojo no siempre
se presentan. Best ha descrito dos casos, en uno de los cuales esta-
ban ausentes. Posteriormente a
la descripcién de van der Hoeve
han aparecido una serie de tra-
bajos confirmando sus datos,
tales como los de Witsch, He-
rrénschwand, Ferriz, Schob,
Horniker, Salom, Bau-Prussak,
Kuchenmeister, Vogt, Guillain
y Lagrangc-, aparte de otros del
mismo van der Hoeve, quien ha
puesto el nombre de «facomata»
(phacomaia) para designarlos.
El estudio de los facomata ofre-
ce el interés de poder diagnos-
ticar los casos abortivos en una
familia jv reconocer asi la fa-
milia] idad de la enfermedad,
hecho de gran importancia pa-
togénica. i

En nuestro caso las alteracio-
nes de fondo de ojo aparecie-
ron en ambos lados, en situa-
cion casi simétrica: eran extra-
papilares, .pero muv préximas a
la pupila, situadas en el cuadrante superior interno, préximo a SY
limite con el superior externo. Apenas elevadas, de superficie bgem-
mente irregular v de colot blanco. >ontrestando cor .'i rojo de la s'-
tina (fig. 3.")

b) Lesiones renales. — Segun Vogt, se presentan en el 30 Poi
mo de los casos. En la revision de los casos de la literatura hecha por
Bielschowsky y Gallus aparecen en 41, de 78: se traia, en los casos
descritos hasta ahora, de hipernefromas.

No necesitaremos insistir sobre la dificultad de todas esias explo-
raciones, para cuya realizacibn habia que emplear a veces hipndticos
por via intravenosa, que la onfermita soportaba perfectamente. Se ,n~
tentd una repleccion aérea de la pelvis renal, sin conseguirlo. y "j1
la pictografia ascendente obtuvimos excelentes imagenes. Como pued’
verse en la radiografia, el dibujo de la pelvis renal izquierda esta ahe-
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rado ; para asegurarnos de que no se debia a defectos de repleccion,
se verificaron tres pielografias en dias distintos, simultdneamente en
ambos lados, con idéntico resultado (fig. 4.*) El uréter del rifidn
izquierdo esta un poco ensanchado en algun punto y no existen cali-
ces en la pelvis renal correspondiente, sino sélo una cavidad con dos
prolongaciones como cortadas de través. Se trata, seguramente, de
un tumor renal, sin que la imagen radiografica permita decir de qué
clase. Las pruebas de indigo carmin, inyectado por via intravenosa
y explorada su eliminacion por vio renal, no dieron resultado anormal

Fio. 3*

alguno, lo cual sefiala iu naturaleza benigna de la maliurmacion renal,
presumible por el mirso clinico.

En la estadistica antes citada de 13ielschow.sky y Gallus se encuentran
11 veces de 7S casos. Se trata de rabdomiomas : son tumores globulo-
sos, bien limitados, compuestos de células musculares embrionarias,
gue se sitian debajo del endocardio, y que predominan en corazéon da-

lia sido accesible a nosotros, no liemos encontrado reiermeia de la sin-
lomntologia clinica de estos tumores. EIl electrocardiograma practi-
cado a nuestra enferma demuestra un ligero predomino de ventriculo
derecho.
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RESUMEN

Se describe un caso de esclerosis tuberosa cuyo diagndéstico se basa

Fie. 4c

tn existen» ;i<>*n‘una >ec<i > ringle, illar
e idiocia.

Ademés, existen en este caso PBS conocidas alna aciones de loniio
de ojo.

Radiogy; |]imienle se ha podido demostrar la existencia de un
tumor renal de naturaleza benigna (pruebas de funcionalismo renal)
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