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Afectación pulmonar 
en la esclerosis tuberosa

Sr. Director: La esclerosis tuberosa es una
enfermedad genética, poco frecuente, que se
transmite de forma autosómica dominante,
sin apreciarse diferencias entre ambos sexos.
Las lesiones se producen por alteraciones en
las estructuras derivadas del ectodermo y,
con menor frecuencia, en las derivadas del
mesodermo y endodermo. Se afectan sobre
todo la piel, sistema nervioso central, retina y
riñón1. La tríada característica incluye adeno-
mas sebáceos, epilepsia y retraso mental,
aunque en ocasiones se asocian síntomas re-
nales, cardiocirculatorios o pleuropulmona-
res. La incidencia de la afección pulmonar es
muy baja, entre el 0,1 y el 1% de los pacien-
tes, y su aparición ensombrece el pronóstico1.
Por su escasa frecuencia presentamos un caso
de afección pulmonar, describiendo sus ca-
racterísticas y la posible utilidad del trata-
miento hormonal.

Mujer de 49 años que consulta en 1998 por
presentar, desde 10 meses antes, tos persis-
tente con escasa expectoración y disnea pro-
gresiva hasta hacerse de mínimos esfuerzos.
Entre sus antecedentes figuraba una esclero-
sis tuberosa diagnosticada en 1970, tras reali-
zársele una nefrectomía derecha por un an-
giomiolipoma renal; además, insuficiencia
renal crónica en tratamiento con hemodiáli-
sis, cardiopatía isquémica y hepatopatía cró-

nica. También se extirparon y biopsiaron
múltiples tumoraciones cutáneas con el resul-
tado anatomopatológico, todas ellas de neu-
rofibromas (fig. 1A). En la exploración física
se apreciaban adenomas tuberosos perinasa-
les, tumores de Koënen y cifosis dorsal, así
como un soplo mesosistólico y crepitantes
inspiraciones en ambos hemitórax hasta
campos medios. En el análisis general desta-
caba: hemoglobina, 10,7 g/dl; hematócrito,
31%; urea 131 mg/dl, y creatinina, 8,3 mg/dl.
La gasometría arterial evidenció: pH 7,39,
PaCO2 49 mmHg y PaO2 56 mmHg. En el
electrocardiograma se apreciaban signos de
hipertrofia ventricular izquierda, y la radio-
grafía de tórax evidenciaba una cardiomega-
lia y un patrón reticulonodular bilateral con
predominio basal. Se realizó una tomografía
computarizada (TC) torácica, que evidenció
la presencia de un patrón fibroquístico, con
quistes de pequeño tamaño, menores de 1 cm,
sin predominio en la distribución (fig. 1B). En
la TC cerebral se observaron múltiples calcifi-
caciones periventriculares. En la exploración
funcional respiratoria se observó FVC, 880 ml
(40,2% del valor teórico); FEV1, 600 ml
(32,6% del valor teórico); FEV1/FVC, 68,2%;
TLC, 2.400 ml (71% del valor teórico), y RV
1.520 ml (1098% del valor teórico).

La afectación pulmonar de la esclerosis
tuberosa se debe a la proliferación hamartoma-
tosa de músculo liso en alveolos, bronquiolos,
paredes vasculares e intersticio, suponiendo un
estímulo hormonal en dicha proliferación y en
el progreso de la enfermedad. Dicha prolifera-
ción puede resultar en obstrucción de bron-
quiolos y atrapamiento aéreo, con formación
distal de bullas y neumotórax. Esta afectación
se da, fundamentalmente, en mujeres (el 80%
de las veces), entre la tercera y cuarta década
de la vida, empeorando el pronóstico. La su-
pervivencia media es de 4 a 5 años tras la pre-
sentación clínica2. Las manifestaciones respi-
ratorias son progresivas. La más frecuente es
la disnea de esfuerzo (68%), como en nuestro
caso, que puede deberse a la alteración inters-
ticial, seguida de neumotórax espontáneo
(50%), tos crónica (27%), hemoptisis (27%) y
cor pulmonale2. Radiológicamente se observa
un patrón intersticial reticulodular, con quistes
aéreos en las formas avanzadas, como objeti-
vamos en nuestra paciente, y es más sensible
la TC (fig. 1B) que la radiografía.

Un aspecto que ha suscitado interés en la
bibliografía ha sido la posibilidad de estabili-
zar el proceso pulmonar mediante la modifi-
cación hormonal. En este sentido, se han en-
contrado receptores estrogénicos en el
músculo liso proliferado, de forma que el fre-

no del estímulo estrogénico podría mejorar el
pronóstico de las pacientes, principalmente
en las mujeres en edad fértil. Sin embargo,
los resultados presentados por diversos auto-
res, como Tomassian et al3 y Pacheco4, han
sido negativos, aduciendo los primeros que la
escasa respuesta al tratamiento con antiestró-
genos puede deberse a la larga evolución de
la enfermedad. Otros consideraron que la
nula respuesta puede deberse a la ausencia de
receptores o a que éstos no funcionan correc-
tamente. Autores como Luna et al5 demost-
raron receptores estrogénicos en el tejido
pulmonar y suministraron antiestrógenos (ta-
moxifeno) a una paciente, logrando estabili-
zar el proceso pulmonar, al igual que en otros
casos, en los que ha dado buen resultado la
asociación de éste con progesterona6. En ge-
neral, se recomienda aplicar un tratamiento
antiestrogénico, sugiriéndose más posibilida-
des de éxito ante un diagnóstico y un trata-
miento más tempranos. Por ello, considera-
mos importante el diagnóstico precoz de la
afectación pulmonar, para iniciar el trata-
miento y conseguir una mayor efectividad de
la manipulación hormonal5. Nuestra paciente,
al estar en edad no fértil y mostrar un rápido
deterioro clínico, funcional y gasométrico, no
permitió iniciar tratamiento hormonal.
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Fig. 1A. Detalle de un neurofibroma de cuero cabelludo (HE ×400). Cortesía del Dr. Navarro. B: TC
torácica que evidencia un patrón fibroquístico, con quistes de pequeño tamaño menores de un cm.


