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l. DESCRIPCIÓN DEL SINDROME 

1.1. Historia y etiología 

La esclerosis tuberosa (ET) es una enfermedad de origen genético consistente 
en el crecimiento de tumores benignos (hamartomas), y malformaciones en uno o 
varios órganos: piel, cerebro, riñones, corazón, ojos, pulmones, dientes, etc. 

En la mayor parte de los casos, la enfermedad afecta sólo a algunos de esos 
órganos, pero la afectación es muy variable, desde únicamente pequeñas altera- 
ciones cutáneas hasta retraso mental importante y problemas en múltiples órganos 
(este fenómeno se denomina "expresividad variable"). 



La enfermedad fue descrita por primera vez por Bourneville en 1880, por lo que 
también se denomina enfennedad de Bourneville. El apelativo de Esclerosis 
Tuberosa proviene de la apariencia que tienen las lesiones tumorales, que son 
esclerosas, calcificadas y recuerdan a tubérculos. 

El origen de la enfermedad es heterogéneo. Radica en la alteración de unos 
genes, algunos de ellos ya identificados y otros todavía no. Se sabe que muchos 
individuos con la enfermedad tienen alterada una porción del cromosoma 9 (locus 
9q34), del croniosoma 16 (locus 16p13) o del croniosoma 11 (locus 1 lq21). Pero 
es posible que estén implicadas en la enfermedad otras porciones de material 
genético. Esto dificulta en muchas ocasiones el diagnóstico y el consejo genético. 

Estos genes contienen información para la síntesis de unas proteínas llamadas 
hamartina y tubarina, que se cree que son inhibidores tumorales. Al ser anómalos 
esos genes, no se producen los inhibidores y, por tanto, existe tendencia a la apa- 
rición de tumores, que suelen ser benignos. Estos mismos genes están implicados 
en el correcto desarrollo de las células fetales, que deben emigrar, proliferar y 
diferenciarse para constituir un órgano maduro y sano. Así, su alteración implica 
errores en la diferenciación de algunas células como, por ejemplo, las del sistema 
nervioso, siendo ésta la base para la aparición de los problemas neurológicos. 

La ET se hereda de forma autosómica dominante, es decir, si uno de los proge- 
nitores presenta la alteración genética, cada hijo tiene el 50% de posibilidades de 
heredar la enfermedad. Esto no significa que la mitad de la descendencia la here- 
de y la otra no, sino que cada hijo, de manera independiente, puede heredarla con 
un 50% de probabilidad. 

A pesar de ser una enfermedad hereditaria, aproximadamente el 60% de los 
casos son esporádicos, es decir, de aparición espontánea, sin que ninguno de los 
progenitores tengan la enfermedad. Esto se debe a que aparecen nuevas mutacio- 
nes, nuevos errores en los genes de las células genninales que formarán el nuevo 
embrión (óvulo o espermatozoide). 

Estos progenitores normalmente no tienen otro hijo con la enfermedad, porque 
la mutación fue esporádica y no heredada de ellos. A pesar de eso. se ha visto que 
algunas familias aparentemente sanas tienen más de un hijo con la enfermedad. 
Esto se puede deber a dos motivos: que los progenitores tengan la mutación gené- 
tica pero no tengan manifestaciones físicas de la enfermedad y por lo tanto no 
estén diagnosticados, o también puede deberse a una infrecuente situación: indi- 



viduos que sólo tengan estas mutaciones en algunas células germinales y las trans- 
mitan así a su descendencia (fenómeno llamado "niosaicismo gonadal"). 

Se sabe que dos individuos sanos que tengan un primer hijo con ET, tienen un 
riesgo del 1 al 3% de tener más hijos con esta enfermedad. Actualmente es técni- 
camente imposible determinar qué individuos aparentemente sanos tienen estas 
alteraciones geneticas. Además, como se citó anteriormente, no se conoce con 
exactitud qué otro tipo de mutaciones pueden producir la enfermedad. 

1.2. Incidencia 

Esta enfermedad afecta aproximadamente a uno de cada seis mil nacidos vivos; 
se ha observado un ligero aumento en el número de casos, probablemente por la 
mayor facilidad para establecer el diagnóstico gracias a los avances de la ciencia 
y de la tecnología. 

2. CARACTER~STICAS BIOMÉDICAS, PSICOL~GICAS,  CONDUC- 
TUALES Y SOCIALES 

2.1. Características biomédicas 

Afectación neurológica 
Alteraciones anatómicas en el cerebro: 

Tuberes corticales: Son tumores pequeños, de uno a dos centímetros de 
tamaño, de color grisáceo y bien delimitados. Puede haber desde unos 
pocos a varias decenas. Se sitúan preferentemente en los lóbulos cerebrales 
frontales y parietales. Están formados por neuronas y tejido neural que no 
se diferenció adecuadamente en el embrión. 

Defectos corticales microscópicos: Se producen por trastornos en la migra- 
ción de las células nerviosas. 

Nódulos gliales subependimarios: Están constituidos por tejido glial (da 
soporte estructural a las neuronas) y tejido vascular, y están formados por 
células muy grandes. Tienen tendencia a calcificarse, lo que permite su 
mejor visualización radiográfica. 



tensión endocraneal. 

Crisis epilépticas: (en el 92% de los casos) Se deben especialmente a la pre- 
sencia de tuberes corticales o defectos corticales microscópicos. La grave- 
dad de las crisis está relacionada con el número de ttsberes existentes y con 
su localización. Esto determina la respuesta al tratamiento, que será peor 
cuanto mas alterado esté el cerebro. La precocidad de las crisis y la mala 
respuesta al tratamiento, determina un mal pronostico en el desarrollo neu- 
ropsiquico. Un mal control de las crisis puede ocasionar daño cerebral acu- 
mulativo, de ahí la importancia del tratamiento precoz y agresivo. 

Retraso mentaí: Son debidas a las alteraciones estructurales cerebrales y al 
daño que producen las crisis epilépticas, especiaimente las que ocurren 
antes de los 5 años de vida. 

Síntomas derivados del astrocitoma de células gigantes: (que se da en el 
10% de los casos): Empeoramiento de las crisis epilépticas, cambios de 
c~rnportamiento, aparición de déficits neurológicos focales y aumento de la 
presión intracraneal por el bloqueo de los ventrículos cerebrales. El tumor 

Síntomas motores: ( muy infrecuentes): Hemiplejia, incoordinación de 

Tabla l .  Afectación neurológica. 

Afectación cuthnea 

Manchas hipocrómicas, acrómicas o manchas no pigmentadas (90% de los 
casos). 

Angiofibromas faciales (70 - 80% de los casos): Son tumoraciones peque- 
ñas formadas por tejido vascular y conecti~o. Si existen podemos decir con 
seguridad que el individuo padece ET. 



El parche lijoso, "piel de manasqubo'? lesiha ligeramente sobreelevada, 
con bordes irregulares y superficie parecida al papel de Iija, de color par- 
duzco. Se localiza en la espalda o en los flancos. 

Los fibromas ungueales: son lesiones carnosas que se originan alrededor o 
debajo de las uñas. 

Las placas fibrasas: son formaciones de color rosado, prominentes, locali- 
zadas en la frente o en las mejillas. 

Tabla 2. Afectación cutánea 

Afectación renal 

Angiomiolipomas renales (50% de los casos): Son tumores renales benig- 
nos. 

Quistes renales. 

Tabla 3. Afectación renal. 

Afectación cardíaca 

Rabdomiornas cardíacos (70% de los casos): Tumores que pueden generar 
arritrnias o insuficiencia cardíaca. 

Tabla 4. Afectación cardiaca. 

Afectación oftaimológica 

Existen alteraciones de la retina hasta en un 80% de los casos. 

Tabla 5 .  Afectación oftalmológica. 



Otros problemas asociados 

Afectación pulmonar. 

Afectación digestiva. 

Afectación vascular. 

Afectación ósea. 

Afectación del esmalte dentario. 

Tabla 6. Otros problemas asociados. 

2.2. Características psicológicas, conductuales y sociales 

Dado que la Esclerosis Tuberosa es una enfermedad heterogénea y de afecta- 
ción muy variable, los sujetos que tienen ET presentan una gran variabilidad en 
los distintos aspectos psicológicos que acompañan a las manifestaciones clínicas. 

Discapacidad intelectual 

Puede aparecer entre un 60- 70 % de los casos. Se ha visto que el 85 % de 
los niños con ET que presentan espasmos en flexión tienen retraso psíquico 
importante. El 15% restante tiene un cociente intelectual normal, pero en 
ambos casos existe tendencia al comportamiento autista. Dependiendo del 
nivel de discapacidad pueden ser integrados en el sistema escolar regular y 
desarrollarán habilidades mentales y motoras similares a las de sus compa- 
ñeros, y otros llegarán hasta cierto nivel de habilidad mental y motora y de 
ahí no pasarán. 

Crisis convulsivas 

Hay una mayor predisposición a las crisis convulsivas en los niños que en 
los adultos. Suelen comenzar al año de vida en forma de "espasmos infan- 
tiles" o "espasmos en flexión" (que suele corresponderse con un trazado de 
hipsarritmia en el electroencefalograma, conformando el "síndrome de 
West"). Este tipo de crisis, junto con alteraciones cutáneas características, 



tienen una gran importancia diagnóstica porque a menudo son la forma de 
presentación de la enfermedad en los lactantes. También pueden darse cri- 
sis focales simples o complejas, crisis tónico-clónicas generalizadas, crisis 
atónicas, tónicas, mioclónicas y ausencias atípicas. 

Importa recordar que no todos los niños epilépticos presentan cambios de 
personalidad; no es específica de este síntoma. Esta se puede encontrar con 
más becuencia en niños con un nivel de inteligencia normal. Dichos cam- 
bios no son homogéneos. 

Rasgos autistas 

El autismo puede definirse hoy como un continuum en el que en un extre- 
mo se sitúan sujetos con marcado aislamiento e indiferencia respecto de 
otros (o situaciones), ausencia de motivación comunicativa, y ausencia de 
imaginación significativa y de juego de ficción. En el otro extremo estarían 
los individuos con menos afectación y las características serían las siguien- 
tes: empleo de un lenguaje elaborado, pero con escasa implicacióii en rela- 
ción con los demás; cierta habilidad para reconocer sentimientos a nivel 
intelectual, pero con dificultades en el área emocional, y contenidos inte- 
lectuales obsesivos con limitaciones de intereses. 

Estos rasgos pueden variar según la gravedad del trastorno, la edad, el sexo, 
la adecuación y eficiencia de los tratamientos, y el compromiso y apoyo 
familiar. 

Hiperactividad 

El DSM-IV establece los siguientes criterios para la hiperactividad (distin- 
gue entre ésta, la inatención, y la impulsividad): a) A menudo son personas 
con manos y pies inquietos; no se están quietas sentadas. b) Se levantan del 
asiento en clase o en otras situaciones en las que se les demanda que per- 
manezcan sentados. c) A menudo corren, saltan excesivamente en situacio- 
nes en que es inapropiado. d) Frecuentemente tienen dificultades para jugar 
o participar en actividades de ocio tranquila y sosegadamente. e) A menudo 
actúan como si estuvieran conducidos por un motor y no pudieran perma- 
necer quietos. f) Con frecuencia hablan excesivamente. 

- 



Tabla 7. Características psicológicas, conductuales y sociales. 

Todas estas características no suelen encontrase, todas ellas juntas, en un solo 
sujeto con ET. Los distintos autores (Fernández y alt., 1999; Hunn, 1993; Hunn 
y Dennis 1987, Ajuriaguerra 1977, etc.) y asociaciones (Web de Tuberous 
Sclerosis Alliance, 2003), conocedores del tema, señalan porcentajes sobre la fre- 
cuencia de manifestación de los síntomas más severos, como las crisis epilépticas 
y la discapacidad mental, o las referidas a las manifestaciones bioniédicas, según 
los datos derivados de sus estudios realizados. 

A modo de orientación presentamos dos estudios con algunos datos que la doc- 
tora Ann Hunnt (1987: 193) nos brinda sobre: 

1. "Niños con autismo o conducta hipercinética después de espasmos infanti- 
les". De los 69 niños estudiados, presentan autismo, 40 (58 %); hiperactivi- 
dad, 41 (59%) y autismo unido a conducta hiperactiva, 32 niños (46%). 



2. En un segundo estudio, esta vez sobre "Alteraciones Psiquiátricas en niños 
con Esclcrosis Tuberosa" los datos totales son los siguientes: de los 90 casos 
no presentan problemas de conducta 29 (32%). Manifiestan, psicosis 46 
(5 1%), hiperactividad 53 (59%), hiperactividad psicótica 37 (41%), agresivi- 
dad 12 (13%), Hiperactividad con agresividad 12 (13%), hiperactividad y 
agrcsividad 12 (13%), e hiperactividad psicótica y agrcsividad 7 (8%). 

Podcn~os observar cómo sí pueden coincidir algunos rasgos en determinados 
sujetos, pero tainbikn que no todas las características tienen la misma incidencia 
en todos los niños con ET. 

3.1. Diagnóstico y evaluación 

El diagnóstico se puede realizar en diferentes etapas de la vida, según la forma 
con10 debute la enfermedad. En un lactante se manifiesta frecuentemente con 
espasmos en flexión y manchas hipocrómicas en la piel. Más tarde en la infancia, 
suele manifestarse con epilepsia y angiofibromas faciales. En la edad adulta, 
puede debutar con alguna manifestación visccral, por ejemplo renal. No hay que 
olvidar que los periodos de desarrollo iniciales son estadios de una mayor labili- 
dad y una identificación temprana es esencial para permitir cualquier tipo de inter- 
vención. 

Se han estudiado unos criterios para hacer el diagnóstico de la enfermedad. 
Estos criterios se clasifican en primarios, secundarios y terciarios, según el grado 
de sospecha de la enfermedad que aportan. 

Criterios Primarios 

Angiofibromas faciales. 

Fibromas ungueales múltiples. 

Tubérculo cortical, confirmado histológicamente. 

Nódulo subependimario o astrocitoma de células gigantes, confirmados his- 
tológicamente. 

Astrocitomas retinianos múltiples. 



Criterios Secundarios 

Pariente de primer grado afectado. 

Rabdomioma cardíaco, confirmado histológica o radiográficamente. 

Otros hamartomas retinianos o manchas acrónicas en la retina. 

Tubérculos cerebrales, confirmados radiográficamente. 

Nódulos subependimarios no calcificados, confirmados radiográficamente. 

Mancha de piel áspera "de chagrin". 

Placa fibrosa frontal. 

Linfangiomatosis pulmonar, confmado histológicamente. 

Angiomiolipoma renal, confirmado histológica o radiográficamente. 

Quistes renales típicos de ET, confirmados histológicamente. 

Criterios Terciarios 

Manchas hipocrómicas en piel. 

Quistes renales, confirmados radiográficamente. 

Cavidades pequeñas en el esmalte o "enamel pitting". 

Pólipos rectales hamartomatosos, confirmados histológicamente. 

Quistes óseos, confirmados radiográficamente. 

Linfangiomatosis pulmonar, confirmada radiográficamente. 

Heterotopias de la substancia blanca cerebral, confirmada neuroradiográfi- 
camente. 

Fibromas gingivales. 

Angiomiolipoma no renal, confirmado histológicamente. 

Espasmos infantiles. 

Tabla 8. Criterios diagnósticos. 



De esta forma podemos decir que una persona tiene ET MANIFIESTA si tiene 
un criterio primario, dos secundarios o un secundario y dos terciarios. ET PRO- 
BABLE si tiene un criterio secundario y un terciario o tiene tres terciarios y SOS- 
PECHA de ET si tiene uno secundario o dos terciarios. 

El diagnóstico precoz y la identificación de un modo de transmisión de padres 
a hijos nos brindan la posibilidad de ofrecer a los padres un consejo genético en 
relación con las posibilidades de una nueva descendencia enferma. La meta del 
consejo genético es asegurar que la familia entienda las implicaciones genéticas 
del diagnóstico y ayudarles con la información adecuada a tomar las decisiones 
médicas y personales adecuadas. También se puede precisar el consejo psicológi- 
co para asuntos relacionados con la aceptación y adaptación al diagnóstico. 

En el seguimiento de los casos, se deberá realizar una evaluación periódica que 
nos permitirá identificar de manera temprana la aparición de crecimientos tumo- 
rales u otras complicaciones, con la consiguiente implementación de medidas 
terapéuticas oportunas. 

3.2. Técnicas e instrumentos 

3.2.1. Al establecer el diagnostico 

En el momento del diagnóstico, que debe ser establecido o confirmado con el 
i~europediatra, se deben realizar una serie de exploraciones para determinar el 
grado de afectación del paciente. 

1 Estudios de neuroimagen 

Se realizará ecografia cerebral en caso de ser la fontanela craneal aún per- 
meable. En caso de que no lo sea, se debe hacer una tomografia axial com- 
puterizada (TAC), que permite la identificación de nódulos subependima- 
rios, pues detecta bien las calcificaciones. 

Estudios de imagen renal 

Se realizará mediante ecografia, TAC o resonancia magnética (RM). Si se 
detectan quistes renales, el paciente debe ser derivado al nefrólogo infantil. 
Si se detectan angiomiolipomas aislados, no se tiene que repetir el estudio, 
aunque la "Tuberous Sclerosis Alliance" de Estados Unidos recomienda un 
control cada seis meses a un año, hasta que se estabilice el tamaño de la 
lesión o hasta que ésta involucione. 



Estudios de imagen eardiaea 

Se realizará ecografía. Si se detectan rabdomiomas en la pared del corazón 
y éstos son asintomáticos, no precisan seguimiento, pues tienden a desapa- 
recer espontáneamente. Al igual que en el caso de los angiomiolipomas 
renales aislados, la asociación estadounidense recomienda el control anual 
o bianual hasta la involución o estabilización de las lesiones. 

Estudios de fondo de ojo 

Estudios de los familiares 

A los padres y hermanos de un niño diagnosticado de ET se les debe reali- 
zar una serie de exámenes, que incluyen: fondo de ojo, TAC o RM cerebral, 
estudio de imagen renal (generalmente ecografia) y búsqueda de manchas 
hipocrómicas cutáneas mediante una lámpara de Wood. 

Tabla 9. Técnicas e instrumentos. 

3.2.2. A lo largo de la evolución 

Se realizará electroei~cefalograma si hay crisis epilépticas. Su periodicidad 
dependerá del grado de las crisis. 

Se realizará TAC craneal cada cinco años, para un correcto control de los 
nódulos subependimarios y de su localización en relación al agujero de 
Monro. 

Se realizará RM cerebral en caso de que se plantee la exéresis quirúrgica de 
algún túber cerebral cortical, pues esta exploración define mejor las estruc- 
turas cerebrales que la TAC. Sin embargo, la "Tuberous Sclerosis Alliance" 
recomienda una RMN cada uno a tres años. 

Se hará psicometría y cuantificación del cociente intelectual, especialmente 
en niños con problen~as escolares o en el momento de comenzar la escuela, 
para situarles en el nivel educativo adecuado. 

4. PRON~STICO MÉDICO Y PSICOPEDAG~GICO 

Las expectativas de futuro en sujetos con manifestaciones mínimas suelen ser 



positivas. Por el contrario, los niños con discapacidad intelectual grave o prohn- 
da, con convulsiones incontrolables, etc., tienen un mal pronóstico. En general, se 
puede decir que, dado el tipo de enfermedad que es la ET, tan heterogénea y de 
afectación tan variable, la evolución de la enfermedad dependerá del grado de 
severidad que presente en cada sujeto, y de los apoyos psicopedagógicos que tanto 
él como su familia pueden recibir. 

5. TRATAMIENTO: BUENAS PRÁCTICAS 

5.1. Ámbito médico 

No existe tratamiento específico para curar la Esclerosis Tuberosa. El trata- 
miento está condicionado a las manifestaciones clínicas que presente cada paciente. 

La epilepsia precisa tratamiento urgente. Dentro de los fármacos antiepilépti- 
cos, la vigabatrina a dosis altas suele dar buenos resultados. 

Los túberes cerebrales deben extirparse si producen crisis epilépticas. El trata- 
miento quirúrgico tiene generalmente buenos resultados. Si en un paciente inter- 
venido se repiten las crisis a expensas de otro túber, debe considerarse volver a 
intervenir, siempre que el túber sea accesible quirúrgicamente. 

El astrocitoma de células gigantes debe extirparse si produce crisis epilépticas 
o si produce efecto masa y comprime otras estructuras. En caso de bloquear algún 
ventriculo cerebral, se debe implantar un sistema de drenaje, como una válvula de 
derivación del liquido cefalorraquídeo. 

Los angiofibromas faciales pueden eliminarse con láser, pero los resultados son 
malos, pues generalmente vuelven a emerger, especialmente cuando el paciente es 
joven. 

En el resto de manifestaciones el tratamiento debe valorarse también de forma 
individual, pues el grado de afección puede variar mucho entre diferentes pacien- 
tes. 

Actualmente se están investigando tratamientos dirigidos a la raíz del problema: 
se están buscando moléculas que a c ~ e n  como deberían hacerlo aquellas que en 
estos enfermos están alteradas (tubarina, hamartina). Se está investigando ya algu- 



na substancia, como por ejemplo la rapacina o la quinasa 56. A pesar de todo, 
sigue sin existir un tratamiento farmacológico para la Esclerosis Tuberosa. 

Existen dos grandes retos para el futuro respecto a esta enfermedad. Por una 
parte, conocer con exactitud la alteración genética, para conocer un correcto con- 
sejo genético e identificar de forma prenatal fetos portadores de ET. Por otra parte, 
descubrir fármacos que puedan evitar las manifestaciones clínicas en personas 
afectadas genéticamente. 

5.2. Ámbito psicopedagógico 

El tratamiento se ha de ajustar a los síntomas. Existen elementos substantivos a 
considerar, fundamentales para la intervención psicoeducativa. Como dice Fierro 
(1 990: 267): "Cada niño progresa según su propio desarrollo diferenciado, pecu- 
liar y en definitiva individual ... (no obstante) algunos niños sepresentan con un 
desarrollo lento, retrasado en ... disarmónico retardado respecto ... a los umbrales 
evolutivos alcanzados por la gran mayoría de los compañeros de su edad. Es algo 
más serio que un retraso mental ... Es un retraso en los procesos evolutivos deper- 
sonalidad y de inteligencia; de capacidad para aprender; para desenvolverse en 
la vida y para relacionarse con los demásJ'. Estos criterios son semejantes a los 
considerados por la AAMR. 

5.2.1. Fase previa o de conocimiento inicial 

El objetivo de esta primera fase es OBSERVAR al sujeto en todas sus dimen- 
siones y ámbitos posibles para llegar a confeccionar un Perfil Individual que nos 
oriente la fase siguiente de intervención, las necesidades y apoyos que demanda. 
Se trata, por tanto, de conocer al sujeto de manera directa, en contacto con él, 
comprendiendo su discapacidad desde la totalidad de su ser, desde todas las 
dimensiones por las que es el que es. 

Las personas afectadas de ET deberán ser evaluadas individualmente respecto a 
su desarrollo mental, aspectos psicomotores, habilidades lingüísticas, elementos 
de dependencia, adaptación social, alteración de conducta, etc. En cada uno de 
estos aspectos pueden presentar puntos fuertes ó débiles según el grado de afec- 
ción de la enfermedad, la edad en la que se manifiesta, las circunstancias perso- 
nales y el entorno del sujeto. 

Como punto de partida nos parece importante: 



1. Hacer una valoración global de la persona en situaciones semiestructuradas y 
de actividad espontánea, juego libre, etc. con un objetivo multidimensional 
(dimensión fisica, psicológica, social, profesional si la hubiere, nivel de desa- 
rrollo, comportamiento, etc). 

2. Establecer relaciones con los familiares más próximos, los que tratan cotidia- 
namente con el individuo, estimulan su progreso, comparten su entorno y 
satisfacen las necesidades más primarias, con el fin de conocer desde otra 
perspectiva las potencialidades y limitaciones que cada persona tenga. Al 
mismo tiempo, haremos una valoración del posible papel que la familia tiene 
respecto de las conductas problen~áticas, procurando que se comprometan en 
la aplicación del tratamiento. 

Como instrumento podemos utilizar el que nos ofrece el DSM-IV sobre 
Evaluación de la Actividad Global. Sirve fundamentalmente como guía para con- 
feccionar nuestro propio instrumento con los pasos que consideremos más ade- 
cuadas en la observación del individuo que tenemos que examinar. Se aconseja 
llevar a cabo este estudio desde un hipotético continuum de salud-enfermedad. 

100 
9 1 

90 
8 

80 
7 1 

'* 

Escala de evaluación de la actividad global 

Actividad satisfactoria en una amplia gama de actividades, nunca 
parece superado por los problemas de su vida, es valorado por los 
demás a causa de sus abundantes cualidades positivas. Sin sínto- 
mas. 

Síntomas ausentes o mínimos, buena actividad en todas las áreas, 
interesado e implicado en una amplia gama de actividades, social- 
mente eficaz, generalmente satisfecho de su vida, sin más preocu- 
paciones o problemas cotidianos. 

Si existen síntomas, son transitorios y constituyen reacciones espe- 
rables ante agentes estresantes psicosociales; sólo existe una lige- 
ra alteración de la actividad social, laboral o escolar. 

Algunos síntomas o alguna dificultad en la actividad social, labo- 
ral o escolar, pero en general funciona bastante bien, tiene algunas 
reacciones interpersonales significativas. 



Tabla 1 O. DSM-IV 1997 
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Otra manera de acercarnos a la realidad de los sujetos con ET es conociendo lo 
que otros colegas han desarrollado para resolver situaciones semejantes a la nues- 
tra. 

Síntomas moderados o dificultades moderadas en la actividad 
social, laboral o escolar. 

Síntomas graves o cualquier alteración grave de la actividad 
social, laboral o escolar. 

Una alteración de la verificación de la realidad o de la comunica- 
ción o alteración importante en varias áreas como el trabajo esco- 
lar, las relaciones familiares, el juicio, el pensamiento o el estado 
de ánimo. 

La conducta está considerablemente influida por ideas delirantes o 
alucinaciones o existe una alteración grave de la comunicación o 
el juicio o incapacidad para funcionar en casi todas las áreas. 

Algún peligro de causar lesiones a otros o a sí mismo u ocasional- 
mente deja de mantener la higiene personal mínima o alteración 
importante de la comunicación. 

Peligro persistente de lesionar gravemente a otros o a sí mismo o 
incapacidad persistente para mantener la higiene personal mínima 
o acto suicida grave con expectativa manifiesta de muerte. 

La Doctora Ann Hunt, tiene publicados diversos trabajos desde 1983 sobre la 
Esclerosis Tuberosa, sus manifestaciones y síntomas. En la década de los 80 la 
encontramos entrevistando a las familias de niños afectados con ET para conocer 
los problemas con los que se enfrentaban diariamente. Con la doctora J. Dennis 
hacen un seguimiento a niños de 5 años para conocer mejor la afección de la 
enfermedad en cada niño, los progresos que se iban dando en cada uno de los sec- 
tores que se habían propuesto analizar y a través de los cuales hacer un segui- 



miento personalizado de los nlismos. Recogieron una gran cantidad de datos y con 
ellos confeccionaron un perfil personal para cada niño. Este perfil les servía de 
referencia para valorar cada año las modificaciones que se realizaban en cada una 
de las dimensiones propuestas para el estudio: desarrollo mental general, capaci- 
dad motórica, lenguaje normal, nivel de dependencia, comportan~ientos perturba- 
dores, trastomols psiquiátricos. No sólo conseguían conocer las variaciones que 
en cada niño se producían a nivel general de su vida, y en cada dimensión, sino 
también las diferencias entre los niños afectados por la enfermedad E.T. y la 
población de niños de 5 años considerados sanos. 

Una vez confeccionados los perfiles personales de los 88 niños estudiados, éstos 
fueron clasificados en uno de los cuatro grupos creados según los códigos esta- 
blecidos para el análisis. A cada código se le asignó un número de problemas, 
según el cuadro siguiente: 



Tabla 11. Asociación Andaluza de Esclerosis Tuberosa. Boletín no 15. 

Comportamientos 
perturbadores 

Trastorno psi- 
quihtrico 

Total Problema 

Los datos sobre el desarrollo mental general fueron extraídos fundamentalmen- 
te de los historiales clínicos donde se apreciaba una escasez en el uso de los ins- 
trumentos de medida de la inteligencia. Esta información fue complementada con 
los datos que se añadieron y que fueron extraídos de las inscripciones escolares de 
los niños, según estuvieran integrados en centros considerados normales (funda- 
mentalmente escuelas públicas) o en centros donde pudieran ser atendidos en las 
distintas dificultades de aprendizaje que tuvieran, bien de carácter moderado o 
severo (escuelas especiales). Otras informaciones, (sobre aspectos motóricos, de 
lenguaje y dependencia) fueron sacadas, no sólo de los historiales sino de las 
entrevistas realizadas con los padres de los niños y que fueron -después de anali- 
zadas - incorporadas para confeccionar las gráficas de los perfiles personales. 

La conclusión a la que llegamos es que, si en la población normal cs importan- 
te una educación personalizada, desde la perspectiva de la discapacidad en gene- 
ral y más en concreto desde la Esclerosis Tuberosa, enfermedad tan heterogénea 

No conductas 
perturbadoras 

según se enme- 
ra en 4. 

No trastorno. 

Puntuación 
3 

Un indi~io de 
comportamiento 

perturbador 
según se enume- 

ra en 4. 

Comportamiento 
debido sólo a 
retraso en el 
desmollo. 

P~uituación 
4-6 

Dos índices de 
comportamiento 

perturbador, 
según se enume- 

ra en 4. 

Comportamiento 
"Autista o 

Hiperquiiiético". 

Puntuación 
7-9 

Trastornos graves 
del sueño: nece- 
sí& vigilancia 

todo el 
tiempo que esté 

despierto: Se 
comporta en 

público de forma 
tal que es difícil 

sacarlo. 

"Auíista7' o 
"Hiperquinético" 

menos uno de 
los dos; más 
agresividad. 

Puntuación 
10-12 



y plural en sus síntomas y manifestaciones, esta metodología es esencial. 

5.2.2. Fase de tratamiento en línea de intervención psicopedagógica 

De todo lo dicho hasta aquí se deduce que la ET no tiene un tratamiento espe- 
cífico, sino que debe ajustarse a las necesidades y apoyos que requiera cada per- 
sona; es por lo que se señala la necesidad de educación especial de acuerdo a la 
severidad de los rasgos. Ha de tener como objetivo, no sólo la disminución o supe- 
ración de las conductas inadecuadas, sino hacer progresar aquellas otras que tie- 
nen una manifestación débil o escasa. 

La modificabilidad cogiiitiva es algo que hay que conseguir a través del ejerci- 
cio. Cada individuo llegará más o menos lejos en este terreno, pero no cabe duda 
de que la persona mejor dotada no conseguirá mucho de sí misma si nunca, o raras 
veces, pone en marcha sus mecanismos cognitivos. La definición de 1992 de 
AAMR (Luckasson et al. 1992) nos habla de limitaciones substanciales, no sólo en 
el área intelectual, sino también en habilidades de adaptación. Recordamos aquí 
algunos de los programas y acciones de apoyo que se adecuan al tratamiento. 

Funcionamiento intelectual 

Programas 

- Programa de Enriquecimiento Instmmental de R. Feuerstein y cols. 

Objetivo del programa: provocar la modificación estructural de la inteli- 
gencia y provocar en el individuo con el que se trabaja que su ejecución 
sea más flexible en su relación con tareas del entorno y/o académicas. 

- Proyecto de Inteligencia Haward 

Objetivo: entrenar la habilidad para pensar. Hay distintos niveles, El pro- 
grama básico busca el entrenamiento de habilidades generales, a modo de 
prerrequisitos, que pueden ser entrenables con el ejercicio. Además el pro- 
grama tiene en cuenta aspectos tan importantes eomo la motivacídn, el len- 
guaje, e31 proceso de desarrollo, e&& 



- Programa Portage 

EstA pensado fundamentalmente para sujetos en edad preescolar. Da 
importancia al desarrollo intelectual pero teniendo en cuenta áreas como el 
lenguaje, la motricidad, la socializ~ción del sujeto y su grado de depen- 
dencia. 

Habilidades de adaptación 

Comunicación 

Desde un nivel de ejercicio para comprender y transmitir un mensaje hasta 
las de nivel más elevado: escribir, redactar, rellenar un protocolo. 

Autocuidado 

Desde actividades básicas: aseo, comida, etc. hasta las de autodeterrnina- 
ción. 

Vida en el hogar 

Desde las más sencillas: preparar una comida, lavar la ropa, etc., orna- 
mentación, relación comunitaria, organización y dirección del hogar. 

Sociales 

Desde la iniciación de una relación, reconocer un sentimiento ..., hasta 
compartir, adecuar la conducta a las normas, tener relaciones de amistad, 
comportamiento afectivo-sexual adecuado. 

Utilizar la comunidad 

Salir a comprar, utilizar los transportes ..., hasta asistir a funciones públicas 
o a centros académicos. 

Auto-dirección 

Acciones básicas de elección y preferencias ..., hasta resolver problemas en 
situaciones nuevas. 

Salud y seguridad 

Identificar los shtomas de enfermed ad..., hasta saber protegerse de actos 
vandálicos, y desplegar comportamientos adecuados socialmente. 



Académicas funcionales 

Desde la adquisición de los aprendizajes más básicos hasta todos aquellos 
que le hagan cada vez un sujeto más apto en la vi& social e inter-relacional. 

Ocio y tiempo libre 

Aprender a elegir según preferencias, gustos, intereses ..., hasta organizar 
actividades para que otros disfmten. 

Trabajo 

Aprender una tarea y llevarla a cabo hasta el final. Tener en cuenta el hora- 
rio y respetarlo, manejar dinero y saber distribuirlo. Desde la dependencia 
de ir acompañado a ir y volver de modo autónomo. 

Tabla 12. Mejora de las capacidades cogilitivas. 

Para el tratamiento de los múltiples handicaps y complicaciones asociados con 
la discapacidad intelectual es apropiado un tratamiento multimodal, con una 
orientación evolutiva. Esto exigirá la participación de un grupo numeroso de espe- 
cialistas que trabajen en colaboración. 

El tratamiento psicológico incluye tanto terapias individuales, de grupo, asis- 
tenciales, profesionales, como familiares. 

Psicoterapia individual. Permite conocer mejor los pensamientos y senti- 
mientos de los niños. Puede utilizarse para promover la diferenciación de uno 
mismo del otro, la autoestima, la formación de la identidad, el desarrollo 
interpersonal, el control emocional y conductual. Las técnicas cognitivas se 
han mostrado muy efectivas para reducir la ansiedad en los niños que la tie- 
nen. 

Terapia de conducta. Las técnicas de modificación de conducta han demos- 
trado ser eficaces para modelar la conducta de personas con discapacidad 
intelectual, bien incrementando la conducta deseable, instaurándola o redu- 
ciendo (eliminando) la no deseable. Resulta útil en el tratamiento de la agre- 
sión, el desafío, la hiperactividad, las estereotipias, las autolesiones y el com- 
portamiento social. En algunos casos pueden enseñarse el entrenamiento de 
control de esfínteres, a vestirse, a acicalarse, así como las habilidades para 
comer. 



La psicoterapia de grupo ha sido quizá más utilizada que la individual, ya que 
es especialmente útil para los adolescentes y adultos jóvenes que necesitan el 
apoyo de sus compañeros para poder separarse de sus familias y además se 
puede usar como modelos de rol. 

Terapias familiares. Es importante orientar y formar a los padres, ayudarles a 
crear terapias ambientales, tratar con ellos algunos de los problemas que sur- 
gen: ¿cuál es el modelo de referencia válido para el niño?, atender la dimen- 
sión afectiva, dedicar tiempo para convivir, escuchar, empatizar, aceptar ... 

Entrenamiento educativo y evolutivo: para aumentar las habilidades del len- 
guaje y del habla, motoras, cognitivas, ocupacionales, así como sociales, 
recreativas, afectivo-sexuales y adaptativas. Se llevan a cabo por profesiona- 
les especializados. Han de ir acompañadas de la formación y asesoramiento 
de padres, así como el apoyo oportuno a la familia. 

La musicoterapia: Ya desde la antigüedad se sabe que existe una relación 
entre música y salud. En España, según nuestro criterio, está aún poco desa- 
rrollada. Esta modalidad terapéutica tendrá que configurarse en cada proceso 
según las necesidades personales y los objetivos que se quieran alcanzar. La 
música es un medio, un lenguaje compartido de sonidos, ritmos, espacios, 
tiempos ..., en los que terapeuta y sujeto pueden llevar a cabo una interrelación 
y un conocimiento al servicio de la patología que se quiera sanar. 

La ludoterapia. Favorece poner en juego los objetivos educativos relaciona- 
dos con la interacción social y la actividad funcional con objetos: comunica- 
ción, representación simbólica e imitación, desarrollo motor y habilidades de 
autonomía. 

La terapia a través de las NTIC (Nuevas Técnicas Informáticas de 
Comunicación), nos proporciona muchos recursos y materiales importantes 
para jugar, relacionarse, solucionar problemas, trabajar habilidades sociales 
de modo cooperativo ... La realidad virtual ayuda a flexibilizar ante una pan- 
talla con dibujos y personajes animados, actitudes o conductas muy severas; 
ayudan a desvelar muchas de las incógnitas que hoy día tenemos sobre el fin- 
cionamiento cognitivo de estas personas. 
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6.3. Asociaciones 

Asociación Andaluza de Esclerosis Tuberosa (ESTU) 
C/ Serrana 5. Dos Hermanas (Sevilla) 
Tel.: 955 66 73 96 
E-mail: info@esclrosistuberosa.com 
Sede en Madrid: escletuber@wanadoo.es 
Sede en Málaga: C/ Trinquete 16. Urb. Don Miguel. Rincón de la Victoria 
(Málaga). 
Tel.: 952 40 78 31 



Asociación Española de Asociaciones de Enfermedades Raras (FEDER) 
C/ Enrique Marco Dorta, 6 local. Sevilla. 
Tel. 954 98 98 92 

Asociación Española para el Registro y Estudio de las Malformaciones 
Congénitas (ASEREMAC). 
Facultad de Medicina. Universidad Complutense. Madrid. 
Tel. 913 94 15 91 

Asociación de Estados Unidos. Página Web: http://www.tsalliance.org 

Centro de Investigación sobre el Síndrome del Aceite Tóxico y Enfermedades 
Raras. (CISATER). Instituto de Salud Calos 111. 
European Organization for Rare Disorders (EURORDIS) 

Plateforme Maladies Rares 
102, Rue Didot Paris. 

Tel. 00 33 1 56 53 53 40 

Fundación 1000 para la Investigación de los Defectos Congénitos 
C/ Serrano 140. Madrid. 
Tel. 913 94 15 87 

7. FICHA RESUMEN 

7.1. ¿Qué es la Esclerosis Tuberosa? 

Es una. enfermedad de origen genético consistente en el crecimiento de tumores 

benignos (hamartomas), y malformaciones en uno o varios órganos: piel, cerebro, 

riñones, corazón, ojos, pulmones, dientes, etc. La afectación es muy variable. 

7.2. ;Cómo se detecta? 

Criterios de Diagnóstico: 



Criterios Primarios 

Angiofibromas faciales. 

Fibromas ungueales múltiples. 

Tubérculo cortical, confirmado histológicamente. 

Nódulo subependimario o astrocitoma de celulas gígantes, confirmados his- 
tológicamente. 

Astrocitomas retinianos múltiples. 

Criterios Secundarios 

Pariente de primer grado afectado. 

Rabdomioma cardíaco, confirmado histológica o radiograficamente. 

Otros hamartomas retinianos o manchas acrónicas en la retina. 

Tubérculos cerebrales, confirmados radiográficamente. 

Nódulos subependimarios no calcificados, confirmados radiográficamente. 

Mancha de piel áspera "de chagrin". 

Placa fibrosa frontal. 

Linfangiomatosis pulmonar, confirmado histológicamente. 

Angiomiolipoma renal, confirmado histológica o radiográficamente. 

Quistes renales típicos de ET, confirmados histológicamente. 

Criterios Terciarios 

Manchas hipocrómicas en piel. 

Quistes renales, confirmados radiográficamente. 

Cavidades pequeñas en el esmalte o "enamel pitting". 



Pólipos rectales hamartomatosos, confirmados histológicamente. 

Quistes Óseos, confirmados radiográficamente. 

Linfangiomatosis pulmonar, confirmada radiográficamente. 

Heterotopias de la substancia blanca cerebral, confirmada neuroradiográfi- 
camente 

Fibromas gingivales. 

Angiomiolipoma no renal, confirmado histológicamente. 

Espasmos infantiles. 

7.3. LA cuántas personas afecta? 

Afecta aproximadamente a uno de cada seis mil nacidos vivos. 

7.4. ¿Dónde me puedo informar? 

Asociación Andaluza de Esclerosis Tuberosa (ESTU) 
Cl Serrana 5. Loc. Dos Hermanas (Sevilla) 
Tel.: 955 66 73 96 
E-mail: info@esclrosistuberosa.com 
Sede en Madrid: escletuber@wanadoo.es 
Sede en Málaga: C/ Trinquete 16. Urb. Don Miguel. Rincón de la Victoria 
(Málaga). 
Tel.: 952.40.78.3 1 
Tienen mucha información. 

Asociación de Estados Unidos. Página Web: http:llwww.tsalliance.org 

En esta pagina hay información exhaustiva sobre la ET en muchos aspectos de 
la enfermedad, incluyendo últimos avances en investigación, además de un lista- 
do con los datos de las asociaciones que existen en todo el mundo. 

7.5. ¿Cómo es el futuro de estas personas? 

Las expectativas de futuro en sujetos con manifestaciones mínimas suelen ser 
positivas. Por el contrario, los niños con discapacidad mental grave o profunda, 



con convulsiones incontrolables, etc. tienen un mal pronóstico. En general, se 
puede decir que, dado el tipo de enfermedad que es la ET, tan heterogéiiea y de 
afectación tan variable, la evolución de la enfermedad dependerá del grado de 
severidad que presente en cada sujeto, y de los apoyos psicoeducativos que tanto 
él como su familia pueden recibir. 


