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Resumen

Introduccion: el sindrome de Sturge-Weber (SSW) es
un sindrome neurocutdneo poco frecuente, de
presentacion esporddica, que afecta la
microvasculatura venosa cefdlica, caracterizado en su
forma tipica por una angiomatosis leptomeningea a
nivel del l6bulo occipital y parietal posterior, y un
angioma plano rojo vinoso ipsilateral, topografiado en
el territorio de inervacion de la rama oftdlmica del
nervio trigémino. Se ha descrito una variante del SSW
en la cual la angiomatosis leptomeningea estd
presente sin el nevo facial asociado.

Caso clinico: a los 10 meses de edad, la paciente
presento crisis caracterizadas por vomitos, desviacion
Oculo-cefdlica a izquierda e hipotonia global. Se le
realizé fondo de ojo, tomografia de crdneo (TC) y
electroencefalograma que fueron normales. A los 4
anos reitero crisis epilépticas parciales. En la TC se
observd una imagen hiperdensa occipital izquierda y
la resonancia magnética mostré un drea de realce
leptomeningeo a nivel parieto-occipital izquierdo con
la administracién de contraste paramagnético.
Medicada con difenilhidantoina, reitero crisis
epiléptica a los 6 anos de edad. A los 9 afios presentd
un episodio de breve duracion caracterizado por
cefalea intensa y alteracion de la conciencia. Una

nueva TC mostroé un significativo aumento de las
calcificaciones occipitales izquierdas.

Discusion: existen pocas comunicaciones de casos de
sindrome de Sturge-Weber sin angioma facial en la
literatura médica. Es interesante destacar la
evolucion de esta paciente quien ha presentado una
epilepsia aceptablemente controlada, lo que
contrasta con la significativa progresion de sus

calcificaciones cerebrales.
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Summary

Introduction: Sturge-Weber Disease (SWD) is non-
frequent neurocutaneous syndrome which affects the
cerebral vascular bed. The traditional presentation
consists of a leptomeninges angiomatosis at the
occipitoparietal regions and an ipsilateral port-wine
stain over the ophtalmic branch of the trigeminal
nerve. There is a variation which does not have the
associated facial nevi.

Clinical case: the case is of a female patient. It
starts when she was 10 months old with vomits,
global hypotonia with ocular and head lateralization.
A CT scan, electroencephalogram and a fundus
examination were done, being all normal. At the age
of 4 she repeated the focal seizures. A hyperdense
image at the left occipital lobe was seen at the CT
scan and a leptomeningeal image was highlighted at
the left occipitoparietal lobes at the MRI with
paramagnetic contrast. At the age of six she repeated
the seizures even though she received an
anticonvulsant drug. At the age of 9 she had an
episode characterized by conscience alteration and
headache. The CT scan showed a significant increase
of the left occipital calcifications.

Discussion: few SWD cases without facial nevi have
been described. This patient's evolution is interesting
due to the advanced calcification progress and the

acceptable control of the epilepsy.

Key words:
STURGE-WEBER SYNDROME
NEUROCUTANEOUS SYNDROMES
CALCINOSIS
EPILEPSY
TOMOGRAPHY, X-RAY COMPUTED



MAGNETIC RESONANCE IMAGING
ANGIOGRAPHY

Introduccion

El sindrome de Sturge-Weber (SSW) es un sindrome
neurocutaneo poco frecuente, de presentacion esporadica, que
afecta la microvasculatura venosa cefalica, caracterizado, en
su forma tipica, por una angiomatosis leptomeningea a nivel
del lobulo occipital y parietal posterior, y un angioma facial
plano de color rojo-vinoso ipsilateral topografiado en el
territorio de inervacion de la rama oftalmica del nervio
trigémino. Puede asociar glaucoma y alteraciones vasculares
en el globo ocular 9. Su incidencia se ha estimado en 1 cada
50.000 recién nacidos vivos, afectando por igual a ambos
sexos (39, Se ha descrito una variante del SSW en la cual la
angiomatosis leptomeningea esta presente sin el nevo facial
asociado @.

La angiomatosis leptomeningea es una malformacion
vascular congénita caracterizada por una densa red de
multiples y pequefios canales vasculares no diferenciados,
tortuosos, de paredes finas y estrechamente entrelazados,
limitados a la piamadre, en los cuales la circulacion esta muy
enlentecida “67. Se ha postulado que el angioma encontrado
en el SSW clasico es producto de una falla en el desarrollo
embriologico del plexo venoso cefalico primitivo. Durante
los estadios iniciales, el sistema primitivo se divide en una
porcidn externa que alimenta y drena la piel de la cara y el
cuero cabelludo, una porcidon media que irriga las meninges y
una porcion profunda que alimenta y drena el cerebro. Se ha
sugerido que la asociacion entre el nevo facial y el angioma
leptomeningeo en el SSW podria explicarse por la
proximidad del ectodermo destinado a formar el area superior
de la piel de la cara con la porcion del tubo neural que va a
formar el area parieto-occipital del cerebro. Una mutacion
somatica que comprometa estos tejidos embrioldgicos puede
ser uno de los mecanismos por el cual se produce el SSW. Es
probable que un defecto que tuviera lugar mas tardiamente,
luego de que los precursores se hubieran diferenciado,
comprometiendo solamente las estructuras vasculares piales
en desarrollo, podria explicar los hallazgos de angioma
leptomeningeo occipital sin nevo facial en un pequefio grupo
de pacientes con este sindrome ?9.

La alteracion de la circulacion encefalica produce estasis
venosa y episodios recurrentes de trombosis, mecanismos
responsables de la lesion hipoxico-isquémica que provoca
focos de necrosis, calcificaciones corticales y subcorticales y
hemiatrofia cerebral progresiva (439, La angiomatosis se
acompaiia de un pobre drenaje venoso cortical superficial y,
como vias alternativas de drenaje, se desarrollan grandes
venas regionales transmedulares que drenan en la circulacion
venosa profunda (47. El plexo coroideo ipsilateral puede
estar aumentado de tamafio, probablemente como resultado
del flujo venoso aumentado desde el hemisferio cerebral
afectado hacia el plexo ©. Esta hiperplasia de los plexos
coroideos se correlaciona positivamente con la extension del
angioma leptomeningeo (9.

Las manifestaciones clinicas del SSW clasico incluyen un
angioma plano congénito de la cara, de color rojo-vinoso,
generalmente no progresivo ni regresivo, localizado en el
territorio de inervacion de la rama superior del trigémino a
nivel del parpado superior y la frente. Suele ser ipsilateral a la

angiomatosis meningea, aunque también puede extenderse a
otras zonas de la piel y las mucosas, incluso bilateralmente
1011, La manifestacion neuroldgica mas frecuente son las
crisis epilépticas focales (75%—90%), contralaterales al
angioma cutaneo, que suelen ser resistentes al tratamiento
con farmacos antiepilépticos !9, Otras manifestaciones
neuroldgicas incluyen hemiparesia lentamente progresiva
(25%—60%), relacionada con la hemiatrofia cerebral,
hemianopsia (40%—45%), retraso del desarrollo
neuropsicologico (50%—60%), déficit atencional con
hiperactividad y otros trastornos de conducta, cefaleas
vasculares de tipo migrafnoso (30%—45%), episodios de tipo
stroke con hemiplejias agudas transitorias o defectos del
campo visual transitorios no relacionadas con crisis
epilépticas 9. Las manifestaciones oculares incluyen
angioma coroideo-retiniano (40%), glaucoma (30%-70%),
buftalmos, y angioma a nivel de la esclerotica (6.2,

Los hallazgos tomograficos caracteristicos en el SSW son las
calcificaciones giriformes, serpenteantes, “en vias de tren”,
en la region occipito-parietal, la atrofia hemisférica cerebral
progresiva y el aumento del tamafio del plexo coroideo
ipsilateral. Sin embargo, las calcificaciones no son
especificas del SSW y pueden ser minimas o estar ausentes
en el recién nacido o en el lactante. Por lo tanto, la imagen
patognomonica del SSW se obtiene con la resonancia
magnética al observar un refuerzo leptomeningeo luego de la
administracion de contraste paramagnético (gadolinium)
(168,10.13-17) [ ag alteraciones en la circulacion venosa, que se
pueden observar con la angiorresonancia o con la angiografia
digital, incluyen la falta de venas corticales cerebrales, la
disminucion del flujo a nivel del seno longitudinal superior o
del transverso y las venas profundas aumentadas de tamafio y
tortuosas (9.

Caso clinico

Nifia de 10 afios, sin antecedentes pre ni perinatales que a los
10 meses de edad, luego de un traumatismo de craneo de
intensidad leve, presento crisis caracterizadas por vomitos,
desviacion oculo-cefalica a izquierda e hipotonia global, con
sopor posterior, que se reiteraron en el curso de 24 horas. Su
examen fisico fue normal. En esa oportunidad se le realizd
fondo de ojo, tomografia de craneo (TC) (figura 1A) y
electroencefalograma (EEG), que fueron normales.
Evolucioné favorablemente hasta la edad de 4 afios, cuando
presentd nuevamente crisis epilépticas parciales complejas,
con un episodio de status epilepticus. EIl EEG mostrd signos
de sufrimiento cerebral focal a nivel parieto-occipital
izquierdo. En la TC se observo una imagen hiperdensa
occipital izquierda (figura 1B). La resonancia magnética
(RM) mostrd un area de realce leptomeningeo con el
gadolinium en la misma topografia en relacion con una
corteza cerebral de aspecto atréfico, asi como el plexo
coroideo ipsilateral aumentado de tamaiio (figura 2). En la
angiorresonancia se observo una disminucion de la sefial de
flujo en el seno venoso lateral izquierdo que se interpretd
secundaria a trombosis (figura 3A). En la angiografia digital
se comprobo que el seno venoso estaba permeable con un
marcado enlentecimiento de la circulacion compatible con
estasis venosa y una alteracion de la barrera hematoencefalica
a nivel occipital izquierdo (figura 3B). Los anticuerpos



antigliadina y antiendomisio fueron negativos. El estudio de
los factores de la coagulacion descart6 una alteracion
protrombdtica. Medicada con difenilhidantoina, reiter6 crisis
similares a las anteriores a los 6 afios de edad. Desde el punto
de vista neuropsicologico, su nivel intelectual fue catalogado
como marginal. Luego de tres afios sin crisis, a los 9 aflos
presentd un episodio de breve duracion caracterizado por
cefalea intensa y alteracion de la conciencia. En la
exploracion neurologica se comprobd que presentaba una
discreta paresia de miembro superior derecho. Una nueva TC
mostrd un significativo aumento de las calcificaciones
occipitales izquierdas (figura 1C).

%

Figura 1A. TC de craneo a los 10 meses que no mostrd
alteraciones.

A

Figura 1B. TC de craneo a los cuatro afios de edad, con
calcificaciones occipitales izquierdas.

<

Figura 1C. TC de craneo a los nueve afios: aumento
significativo de las calcificaciones occipitales izquierdas.

A

Figura 2. RM en T1 con gadolinium: se observa un area de
realce leptomeningeo asociada a la corteza cerebral de
aspecto atrofico y al plexo coroideo ipsilateral aumentado de
tamafio.

A

Figura 3A. Angio-RM que muestra disminucion de la sefial
de flujo en el seno venoso lateral izquierdo.



B

Discusion

La presencia de un angioma facial congénito con las
caracteristicas antes mencionadas es el signo principal que
orienta hacia el diagndstico en el SSW clasico (3719, Como
las otras manifestaciones clinicas pueden ser relativamente
inespecificas, cuando el paciente no presenta las lesiones
cutaneas tipicas, el diagnéstico de angiomatosis
leptomeningea se basa fundamentalmente en los hallazgos
neuroimagenoldgicos. Las primeras manifestaciones clinicas
de este caso clinico fueron sus crisis epilépticas parciales a
los 10 meses de edad pero en ese momento, el examen fisico
y la TC fueron normales. A los 4 afios, cuando reiterd crisis
epilépticas, se observaron las calcificaciones occipitales
izquierdas en una nueva TC. La RM con gadolinium mostrd

Aunque la descripcion del SSW se remonta a 1879 (Sturge),
ya en el afio 1935, Van Bogaert describe una forma de
angiomatosis cortico-meningea-telangiectasica sin angioma
facial como variante del SSW. Lund, en 1949, en una
revision de 144 pacientes de la literatura afectos del
sindrome, halla siete con imagenes radiograficas tipicas y sin
angioma facial; de ellos, en tres obtuvo confirmacion
necropsica de la angiomatosis leptomeningea (9. Sin
embargo, existen pocas comunicaciones de casos de SSW sin
angioma facial en la literatura médica ¢-10.13.16.18-21)

Existen pocos estudios publicados que describan la evolucion
clinica e imagenoldgica de los pacientes con SSW @2, Si bien
en la literatura se menciona la progresion de las
calcificaciones, no es habitual que la misma se haya
documentado como en este caso, desde la tomografia normal
obtenida a los 10 meses de vida, a la observacion de las
calcificaciones a los 4 afios y la comprobacion del
significativo aumento de las mismas a los 9 afios de vida. Es
interesante destacar la discordancia existente entre la
evolucion de la epilepsia de esta paciente durante sus
primeros 10 anos de vida, que ha sido aceptablemente
controlada, y la significativa progresion de las lesiones
encefalicas objetivadas en el aumento de las calcificaciones
en el seguimiento tomografico.

La interpretacion de los estudios angiograficos realizados en
esta paciente es otro de los aspectos interesantes de este caso
clinico. Aunque la disminucion de la senal de flujo en el seno
venoso lateral izquierdo en la angiorresonancia fue
inicialmente interpretada como secundaria a una trombosis,

Figura 3B. Angiografia digital: se comprueba seno venoso
permeable con un marcado enlentecimiento de la circulacion
venosa y una alteracion de la barrera hematoencefalica a
nivel occipital izquierdo..

las imagenes tipicas de la angiomatosis pial con un area de
realce leptomeningeo a nivel parieto-occipital izquierdo, en
relacion con una corteza cerebral de aspecto atrofico, asi
como el plexo coroideo ipsilateral aumentado de tamafo. Se
realiz6 una angiorresonancia en la cual se observo una
disminucion de la sefal de flujo en el seno venoso lateral
izquierdo que se interpretd como secundaria a trombosis. Sin
embargo, la angiografia digital realizada tres dias después,
mostré que el seno venoso estaba permeable y que presentaba
un marcado enlentecimiento de la circulacion compatible con
estasis venosa. Posteriormente, a los 9 afios, una nueva TC
mostrd un significativo aumento de las calcificaciones
occipitales, persistiendo la imagen del plexo coroideo
aumentado de tamafio. Esta serie de estudios imagenoldgicos
es enteramente compatible con el diagndstico de
angiomatosis leptomeningea (-6:810.13-18)

Actualmente, con el desarrollo de las técnicas de
neuroimagen, y particularmente de la RM, esta entidad ha
sido claramente definida sin necesidad del estudio anatomo-
patologico @319, Asimismo, se la ha podido diferenciar de
otras patologias que se presentan con calcificaciones
occipitales y epilepsia, como en el sindrome de Gobbi en el
que estan asociadas a la enfermedad celiaca. Atn asi, es
frecuente que se soliciten los estudios para descartar la
enfermedad celiaca, como ocurrid con esta paciente (!9,

es probable que dicha imagen se correspondiera a
enlentecimiento del flujo y que el seno venoso estuviera
permeable, como se observé en la angiografia digital (9.

Es dificil definir si el pronostico en estos pacientes es
diferente al de los SSW con angioma facial. Por un lado, en
una revision recientemente publicada, se analizaron 24 casos
publicados de SSW sin angioma facial, de los cuales 18
(75%) tenian epilepsia, y solo tres (12,5%) retardo del
desarrollo psicomotor y uno (4%) hemiplejia (. Por otro
lado, en otro estudio no incluido en la revision anterior, se
describid una serie de 20 pacientes con SSW intervenidos
quirargicamente entre 1972 y 1990 por epilepsia intratable,
de los cuales ocho no tenian angioma facial. La presencia de
angiomatosis pial unilateral fue confirmada en todos los casos
en la cirugia ©.

La descripcion de este caso clinico aporta informacion sobre
la forma de presentacion y la evolucion clinica e
imagenologica del SSW sin angioma facial. Aunque existen



algunos casos publicados en la literatura médica, no se han
encontrado reportes en la bibliografia consultada que
documenten la evolucion tomografica a largo plazo asi como
las caracteristicas de los estudios imagenologicos
angiograficos.
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