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RESUMEN

OBJETIVO: Caracterizar hallazgos clinicos y radioldgicos en pacientes con diagndéstico de
facomatosis en pediatria en el Hospital General San Juan de Dios durante el junio 2010- junio
2015. POBLACION Y METODOS: Estudio descriptivo retrospectivo cuantitativo desarrollado
en la consulta externa de pediatria en el Hospital General San Juan de Dios. Se examinaron
los expedientes clinicos de pacientes que consultaron en la consulta externa de pediatria con
algun diagnostico asociado a facomatosis. RESULTADOS: Se evaluaron 15 expedientes
clinicos que reportaban una enfermedad neurocutanea, entre estos pacientes predomino el
género femenino con 12 p. (79.88%), se realizé el diagnéstico de la enfermedad en 7 p.
(46.67%) entre los 5-10 afios. La enfermedad neurocutanea que mas seguimiento tiene es la
neurofibromatosis tipo |, se reportan 7 p. (46.66%), presentando una distribucién de genero
similar. Las enfermedades de: Incontinencia Pigmenti, esclerosis tuberosa y enfermedad de
Itto se observaron exclusivamente en el género femenino (8 pacientes). Las lesiones en piel
se presentaron en todos, siendo en 8 casos manchas café con leche (53.33%) y manchas
hipomelanédmicas en 6 p. (40%). Se evidencio afeccibn neurolégica con retraso en
neurodesarrollo en 8 p. (53.33%) con afeccion del sistema motor en un 47% y el verbal en un
33%. 3 pacientes presentan convulsiones. Las lesiones oculares y auditivas se presentaron
de forma similar. CONCLUSIONES: Predomino la enfermedad en el sexo femenino al
contrario de lo reportado en otros paises. 60% de los pacientes tienen estudios de imagen,
RMN cerebral se le solicito a 7 p. y se hizo TAC cerebral a 6 p., 5 de los p. contaban con
estudio de EEG. Es importante buscar la causa del probable atraso diagnéstico y si existe un
subregistro de pacientes con facomatosis en la poblacién atendida por el Hospital General San

Juan de Dios y Hospitales de referencia.

Palabras clave: facomatosis, neurocutdnea, manchas café con leche, neurofibromatosis,

glioma, Itto.



INTRODUCCION

Hace menos de cien afios el Dr. J. Van der Hoeve, en 1923, detecta
enfermedades dermato-oftalmolédgicas en un grupo de pacientes, acufiando el termino de
facomatosis a estas enfermedades. (1 2 Este grupo de patologias tienen origen embrionario,
usualmente con afeccion del ectodermo y cresta neural, por lo que se encuentran lesiones
en piel y sistema nervioso central y periférico, puede haber anomalias en el endodermo y

mesodermo también. (3 4)

Las enfermedades neurocutaneas pueden presentar la aparicion de masas
benignas o malignas, generar deterioro progresivo en el paciente y afectar su desarrollos ),
por lo que es importante que el médico se capacite y guie a las personas en el proceso de
diagndstico y seguimiento del paciente, ya que estas enfermedades no tienen cura pero
pueden llevar una adecuada calidad de vida, por lo que el estudio se realiza con el objetivo
de conocer la poblacion de pacientes con enfermedades neurocutaneas, sus caracteristicas

clinicas y radiolégicas.

El estudio es retrospectivo cuantitativo descriptivo. Se tomaron los datos de 15
expedientes clinicos de pacientes atendidos en la consulta externa, siendo este el primer
estudio en pacientes con afeccion neurocutanea en Guatemala. Se puede observar mayor
prevalencia de estas patologias en el sexo femenino, se reportan casos en 12 pacientes
(79.98%), contrario a lo que se observa en otros paises en donde no predomina el género. )
En todos las casos se evidenciaron lesiones en piel, con mayor prevalencia de manchas
café con leche (8 p., 53.33%).

Observando afecciones comunes en estos pacientes el retraso en neurodesarrollo se
presento6 en 8 pacientes (53.33%) con afeccién del sistema motor en un 47% y el verbal en
un 33%. De estos pacientes se encontré al 60% con estudios de imagen, siendo el mas
solicitado, en 7 casos, la RMN cerebral y 3 pacientes fueron sometidos a estudio de TAC
cerebral. 5 de los expedientes contaban con EEG en donde 3 se reportan normal y no hay

prevalencia en los hallazgos reportados.

Se evidencio una frecuencia baja de pacientes atendidos en la consulta externa,
considerando que la prevalencia de neurofibromatosis tipo | se ha reportado de 1 cada
3,000 habitantes en otros paises. Se debe seguir estudiando la poblacion con

enfermedades neurocutdneas para mejorar su captacion y disminuir las complicaciones.

n



2.1

ANTECEDENTES

Las enfermedades neurocutdneas constituyen un enorme grupo de enfermedades
congénitas que afectan a estructuras derivadas de la placa neural, asi como la piel y el
sistema nervioso, aunque pueden comprometer otros muchos 6rganos o aparatos (7, g).
Clinicamente se caracterizan por alteraciones cutaneas, 6seas, tumores benignos,

malformaciones y otras alteraciones neurolégicas.

Neurofibromatosis tipo 1

La neurofibromatosis de Von Recklinghausen o tipo 1 (NF1) es una enfermedad
autosomica dominante, con una incidencia aproximada de 1:3500, siendo la mitad
mutaciones de novo. .9 La NF1 se caracteriza por manchas de color café con leche,

nédulos de Lisch en el iris, pecas axilares o inguinales y multiples neurofibromas.
Origen genético:

Se debe a una mutacién en el cromosoma codificante de la proteina neurofibromina,
supresor tumoral que disminuye la actividad del protooncogén Ras, 17q11.2 y raramente
por microdelecién 17gl1l1 en el 5% de casos. Tiene una penetrancia del 100% con

expresividad variable. (o, 11)
Diagndstico:

En la actualidad hay disponibles nuevas técnicas para detectar mutaciones en el
gen NF1 detectando hasta el 95% de pacientes que cumplen criterios. El diagndstico se

realiza por clinica, siendo diagnosticado si cumple dos de los siguientes criterios ()

6 0 mas maculas café con leche de al menos 5mm en prepuberes y 15 mm posterior a

pubertad.

Pecas en axilas e ingle

2 0 mas neurofibromas o un neurofibroma plexiforme.

2 0 mas nbdulos de Lisch.

Glioma éptico

Displasia esquelética caracteristica (alas de esfenoides 0 huesos largos)

Familiar de primer grado afectado.



No todas las manifestaciones son evidentes durante los primeros afos de vida, lo
habitual es que las manchas café con leche se detecten en los primeros meses de vida,
aumentando su numero y pigmentacion con el tiempo, pudiendo aparecer en cualquier
localizacién salvo plantas y palmas., ya que entre los 3-5 afios pueden aparecer pecas en

pliegues, primero en ingle y luego en axilas. ()

La resonancia magnética (RM) cerebral potenciada en T2 y FLAIR en la sustancia
blanca supra e infratentorial, tronco del encéfalo, nlcleo dentado y sustancia gris profunda,
sin efecto de masa, con escasa captacion de gadolinio. Se puede mostrar lesiones
hiperintensas en un 70% hasta 75% de casos, también mencionados como UBO

(unidentified bright objects). (2

Estas lesiones son benignhas, predominan en los ganglios basales y suelen ir
desapareciendo poco a poco después de la adolescencia. No estan asociadas a déficit
focales ni con la gravedad de la enfermedad, pueden manifestar cefalea o déficit

neuroldgico. (7, 13)

Los neurofibromas cutaneos casi nunca estan presentes al nacimiento. Suelen
aparecer durante la pubertad, tendiendo a aumentar en tamafio y en nimero con la edad.
Son tumores benignos que derivan de las células de Schwann, al igual que en la
neurofibromatosis tipo 2 y Schwannomatosis. Pueden producir prurito, dolor local y
deformidades. Los neurofibromas, cuando se extienden por todo un plexo nervioso o por
varios fasciculos o ramas de un nervio se llaman plexiformes, pudiendo engrosar el tejido
circundante y producir deformidades. Pueden aparecer en estructuras profundas, tales
como el mediastino o el retroperitoneo. El tratamiento es fundamentalmente quirdrgico.

Excepcionalmente se transforman en malignos. (7, 14

Los nédulos de Lisch son hamartomas benignos del iris que no producen problemas
clinicos y que se pueden observar con lampara de hendidura. Su presencia es mas rara en
el lactante (22%) que en el adulto (96%). Otros tumores asociados. El glioma de las vias
Opticas tiene una incidencia de un 15% usualmente empezando a temprana edad. Se trata
de un astrocitoma pilocitico de lenta o nula progresion, que puede interferir con la vision o
causar una perturbacion hipotaldmica. El tratamiento es expectante la mayoria de las veces

bajo control de potenciales evocados visuales y resonancia magnética. (1)



2.2.

Entre las anomalias neurologicas destacan la macrocefalia, hidrocefalia de tipo
obstructivo, problemas de aprendizaje (mucho mas frecuente por trastorno por déficit de
atencion por hiperactividad que por retraso mental), convulsiones y otras.

Otros trastornos que pueden estar presentes son por displasia osea. En estos
pacientes se puede observar talla baja, afeccion de huesos largos, en especial la tibia,
tomando una curvatura con direccion anterolateral, defectos vertebrales, escoliosis,

displasia del ala del esfenoides. (7,14
Manejo y tratamiento de la neurofibromatosis 1

Son esenciales la historia clinica, los antecedentes y la exploracion minuciosa en
cada evaluacion, ya que las lesiones progresivas pueden requerir intervencién quirdrgica.
Los neurofiboromas dérmicos pueden ser removidos con CO2, cirugia plastica o
electrocauterio. Estos al removerlos pueden crecer de nuevo. Los gliomas, de presentar

mucha sintomatologia, se pueden tratar con vincristina o carboplatino. (s, s)

El 50% de pacientes tienen déficit cognitivo, por lo que dependiendo de la evolucion

de la enfermedad se debe considerar asesoria neuropsicoldgica. ()

Comprender la funcién de Ras y la via de accién que toma al activarse, los tratamientos se
han puesto como objetivo el protooncogén Ras, efectores de cascada de Ras, mTOR,

citoquinas y factores de angiogénesis, mas aun no hay medicamento efectivo en estas vias.
®)

Neurofibromatosis tipo 2

Es una enfermedad autosomica dominante infrecuente con una frecuencia de 1 en
60,000 pacientes, mas hay pocos estudios sobre la prevalencia de esta enfermedad, por lo
que se estima que puede ascender a 1 en 25,000. La caracteristica de la NF2 es la
tendencia al desarrollo de multiples tumores como schwannoma, ependimomas y
meningiomas. El mas caracteristico es el schwannoma del octavo nervio craneal, que suele
ser bilateral. A pesar que se clasifica como neurofibromatosis, la aparicion de neurofiboromas

es infrecuente. 1,7, 15

Origen genético



El gen de la NF2 esta ubicado en el cromosoma 22q11.22, el cual codifica una
proteina supresora tumoral denominada merlina (o schwannomina), por lo que su mutacion
produce una desensibilizacion a la detencion del crecimiento por contiglidad a otras

células. (13.15)
Criterios diagnésticos
Mayores:

Masas bilaterales del octavo nervio craneal o un familiar de primer grado con NF2 que tenga

el tumor del octavo nervio.

Schwannoma vestibular con 2 de los siguientes: meningioma, schwannoma, glioma,

neurofibroma u opacidad lenticular subcapsular posterior.
Criterios adicionales:

Schwannoma vestibular unilateral y 2 de los siguientes: meningioma, schwannoma, glioma,

neurofibroma u opacidad lenticular subcapsular posterior.

Meningiomas multiples (2 o méas) y schwannoma vestibular unilateral o 2 de los siguientes:

schwannoma, glioma, neurofiboroma o catarata.
Manifestaciones clinicas

Puede aparecer en cualquier edad, en el paciente pediatrico a menudo inician con
tumores en otros pares craneales (por ejemplo, con una pardlisis facial) y sintomas no
vestibulares (derivados de una afectacion oftalmoldgica, espinal, cutdnea, por un
meningioma y otras). El schwannoma del octavo nervio craneal se origina del nervio
vestibular por lo que puede presentar disminucion de la audicion, tinitus, vértigo. Es un
tumor benigno de crecimiento variable. La malignizacién es rara. La RM con contraste
muestra los schwannomas en los angulos pontocerebelosos. Puede afectarse cualquier
otro nervio intracraneal con fibras sensitivas. Los meningiomas pueden encontrarse en
cualquier localizacion intracraneal o intrarraquidea. Nausea, vémitos y vértigo severo son

hallazgos clinicos poco frecuentes. ¢, 14

Respecto a los tumores cutaneos, son placas hiperpigmentadas o nodulares de origen
nervioso. Pueden observarse manchas café con leche menos numerosas y mas pequefas
gue en la NF1. La patologia oftalmica es frecuente, viéndose en el 60%-80% cataratas

subcapsulares o corticales, estas pueden estar presentes desde el nacimiento. ¢

5



2.3.

Diagndéstico y tratamiento

Son precisas una exploracion neurolégica, oftalmolégica y dermatolégica completas,
una audiometria y una resonancia magnética craneoespinal con contraste. El tratamiento
quirdrgico de tumores espinales y vestibulares ha reducido la mortalidad en esta patologia,
asi como el uso de radioterapia en tumores agresivos La piedra angular del manejo hoy en
dia es conservar las funciones y tener calidad de vida. )

Schwannomatosis

Se considera parte de las enfermedades neurofiboromatosas, encontrdndose como
neurofibromatosis tipo 3, hay aparicion de multiples schwannomas, es una enfermedad
autosémica dominante con penetrancia incompleta, expresién variable y con alta

probabilidad de ser de novo. ¢

Se ha observado que la deteccion del gen INIL/SMARCBLI, el cual sintetiza una proteina
remodeladora de cromatina, se puede detectar en algunas mutaciones mas no se observa
en todos los pacientes, en los que se ha detectado se observan tumores malignos
rabdomioideos agresivos con mal prondstico usualmente apareciendo en la nifiez

temprana. (e
Criterios Diagnésticos
Definitivos:

> 30 afios con dos o0 mas schwannomas no intradérmicos, con uno con confirmacion

histologica y sin lesion vestibular en RM, sin mutacién en NF2
Un schwannoma no vestibular con un familiar que cumple criterios previos.
Posible:

< 30 afios con dos 0 mas schwannomas no intradérmicos, con uno con confirmacién

histolégica y sin lesién vestibular en RM, sin mutacion en NF2
Un schwannoma no vestibular con un familiar que cumple criterios previos.
Tratamiento:

Se pueden tratar de forma quirdrgica si presentan demasiada sintomatologia, la mayoria
experimenta dolor por lo que, si no se puede resolver de forma quirargica, el manejo del

dolor es la Unica opcidn de tratamiento. ()



2.4.

Complejo de esclerosis tuberosa

El complejo de esclerosis tuberosa (CET) o enfermedad de Bourneville es un
trastorno multisistémico autosémico dominante, encontrando como hallazgo frecuente
tumores benigno tan variados como el cerebro, la piel, los rifiones, los ojos y el corazon, lo
que conlleva a disfuncion organica por el reemplazo del parénquima por células de

diferentes tipos. (. 13)

Su triada clasica es: angiofibromas faciales, retraso mental y convulsiones. En estudios
recientes se ha observado frecuencia de 1/6000 a 1/10,000 nacidos vivos con una
prevalencia de 1 en 20,000. Dos tercios de los casos no tienen historia familiar y son
mutaciones de novo. Se han identificado mutaciones en 2 genes diferentes: TSC1, en el
cromosoma 9934, y TSC2, en el cromosoma 16p13.3. TSC1 codifica una proteina llamada
hamartina, cuya principal funcién parece ser la de formar complejos con la proteina
tuberina, codificada por el gen TSC2. Este complejo funciona como un supresor tumoral. Si
ninguno de los padres relne criterios de CET, el riesgo de tener otro nifio con CET es del
1-2%6. (5)

Los criterios diagndsticos del CET se basan en un consenso internacional realizado en
1998, el cual se reevalla en el afio 2012, se incluyen 11 criterios mayores y 6 menores: ¢,

13)

Criterios mayores:

Macula hipomelanética (=3, al menos 5-mm diametro)
Angiofibromas (=3) or fibrous cephalic plaque.
Fibroma Ungueal (=2)

Parche Shagreen

Hamartoma Multiple retinal

Displasia Cortical

No6dulo Subependimario

Astrocitoma Subependimario de células gigantes.
Rabdomioma cardiaco

Linfangioleiomiomatosis



Angiomiolipoma (22)
Criterios menores:

Lesiones en confeti

Fosas en esmalte dental (>3)
Fibroma intraoral (>2)
Parche acromico Retiniano
Rifi6n poliquistico

Hamartoma no renal

Diagndstico definitivo 2 criterios mayores 0 uno mayor mas 2 menores. Diagnostico

posible: aquellos que tuviesen un criterio mayor o dos menores. (13)

Los pacientes con esclerosis tuberosa pueden presentar maculas hipomelandticas,
viéndose estas en mas del 90% de los afectados. Los angiofibromas suelen aparecer en

las mejillas poco antes de la pubertad. Se parecen al acné. (13

Las placas frontales y de Shagreen son lesiones localizadas en la frente y en la
region lumbar, respectivamente, siendo las de Shagreen una lesion elevada con una

superficie de tono anaranjado. (7,17

Los fibromas en las ufias son muy tipicos del CET. Otras manifestaciones clinicas
Las manifestaciones oftalmolégicas mas frecuentes son los hamartomas retinianos.
Respecto a las manifestaciones cardiovasculares, son tipicos los rabdomiomas cardiacos,
que pueden detectarse prenatalmente por ecografia y suelen demostrarse en los lactantes
como lesiones hiperecogénicas en el tabique interventricular. Lo normal es que sean
asintomaticos. Finalmente, destaca el angiomiolipoma renal. Otras son los quistes,
hamartomas y linfangiomas. La mayoria de los pacientes con CET presenta algun tipo de

anomalia neurolégica. (13,17

La presencia de hamartomas (tuberes corticales), nodulos subependimarios y
astrocitomas de células gigantes provocan las alteraciones neurolégicas mas importantes
del CET. La RMN con recuperacion de la inversion con atenuacion de flujo (FLAIR) parece

ser la técnica méas sensible para la deteccion de taberes. Las convulsiones son frecuentes
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(80%) en el CET. Con frecuencia aparecen en lactantes, siendo las mas frecuentes las
crisis parciales y los espasmos infantiles. La evaluacion y tratamiento en el CET es similar
a la de los demas nifios con epilepsia. (13

La vigabatrina suele usarse como tratamiento de eleccion en el caso de los
espasmos infantiles, a pesar de sus efectos secundarios sobre los campos visuales, ya que

es particularmente eficaz. (17

La tuberectomia puede usarse en pacientes seleccionados. Un 50% de los
pacientes presenta retraso mental, generalmente asociado a un comienzo temprano de las
crisis comiciales. Asimismo, algunos pacientes presentan autismo. Las lesiones cerebrales
mas tipicas son los tuberes corticales y los nddulos subcorticales. El astrocitoma
subependimario de células gigantes es una verdadera neoplasia benigna de lento
crecimiento. Puede producir hidrocefalia, por lo que deben realizarse RM seriadas para
monitorizar su crecimiento. Otro hallazgo de RM son lesiones lineales perpendiculares a la

corteza cerebral desde la zona subependimaria. @317

Para el diagnéstico del CET, el examen fisico debe ser minucioso. La exploracion
neurolégica y dermatoldgica es fundamental, asi como la oftalmica. Ante la sospecha de
CET debe realizarse una RM, un electroencefalograma y ecografia renal y cardiaca. El resto

de estudios depende de los hallazgos clinicos. @3, 17)

Hipomelanosis de Ito

Es un proceso de caracter esporadico y mosaicismo genético. En ocasiones, se dan
alteraciones cromosomicas, especialmente mosaicismos y translocaciones en diversos
cromosomas (9933, 15911-gq13, Xpll y Xp21.22. Los analisis cromosdémicos deben
realizarse preferentemente en cultivos de queratinocitos, debido al elevado namero de
falsos negativos en los cultivos de linfocitos y fibroblastos. Se han descrito herencias

autosémicas recesivas o dominantes e incluso ligadas al cromosoma X. (18,7)

Se estima que presenta una incidencia de 1 en 8,000-10,000 habitantes, se han

encontrado en 60% de pacientes anomalias cromosémicas. (18)

Se manifiesta esencialmente por la presencia de lesiones hipopigmentadas en la
piel, especialmente del tronco y extremidades, pero también en otras regiones,

habitualmente sin pasar la linea media siguiendo las lineas de Blaschko. En menos de un

9
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50% de casos existen complicaciones neurolégicas, en especial retraso mental o trastorno
por déficit de atencion con hiperactividad y epilepsia, en ocasiones con alteraciones de la
RM (alteraciones de sustancia blanca, trastornos de migracion neuronal, hipoplasia
cerebelosay otros). Las alteraciones extraneurolégicas asociadas son mdltiples, entre otras
las oculares, cardiacas, musculoesqueléticas, malformaciones menores morfoldgicas y

genitales.qs)

Incontinencia pigmenti

Es una rara enfermedad hereditaria que afecta casi exclusivamente al sexo femenino
transmitida con herencia dominante ligada al cromosoma X. El gen afectado se ubica en la
region Xq28. Entre los hallazgos fisicos de la enfermedad se observa afectacion de piel y
anejos, oftalmolégica y del sistema nervioso central. En la afectaciéon cutanea se distinguen

4 fases evolutivas: ¢

Eritematosa, inflamatoria y vesiculosa: se caracteriza por aparicion de lesiones
urticariformes lineales vesiculosas al nacimiento o lactancia de pocas semanas o0 meses de

duracion.

Verrucosa: no es constante. Aparecen pustulas, costras e hiperpigmentacién. Dura meses.
Hiperpigmentacion: lesiones con pigmentacion parda de meses de duracion.

Fase de atrofia: en adolescentes y adultos. Zonas palidas y en el cuero cabelludo, alopecia.

En ocasiones, se observan anomalias oftalmolégicas (y de otros 6rganos) diversas. Se han

descrito convulsiones, retraso mental y/o del desarrollo y otras alteraciones neuroldgicas.

Sindrome de Sturge-Weber

Es una enfermedad que puede implicar afectacion cerebral, ocular y facial. Se trata de
un trastorno congénito esporadico con una lesion cutanea facial caracteristica como un
nevo angiomatoso tipo “mancha en vino de Oporto” o nevus flameus, con mayor frecuencia
unilateral (la bilateralidad indica un mal prondstico), afectando a la primera y segunda rama
del trigémino. A este nivel puede haber un angioma leptomeningeo. Esta presente desde el
nacimiento. Puede haber una afectacion ocular (angioma coroidal) con o sin glaucoma
vascular asociado. El angioma leptomeningeo puede afectar a la regién parietal y/u
occipital, a todo un hemisferio cerebral o0 ambos. Pueden existir variantes en donde se

encuentra una estructura afectada. as,s)

10
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El angioma que se encuentra en el sindrome de Sturge-Weber es el resultado de una
malformacién embriol6gica con un fallo del plexo venoso cefalico primitivo para regresar y
madurar en el primer trimestre. Esta anomalia vascular afecta el desarrollo de la piel

circundante, 0jo y estructuras cerebrales. ()

Los angiomas cerebrales son unilaterales en el 85% de los casos, hay lesion vascular
que provoca disminucién del flujo sanguineo, viéndose mas afectado el plexo coroidal y el

sistema radial, lo que puede provocar atrofia cerebral. (g

Un SPECT en el primer afio de vida puede mostrar una disminucion de la perfusion

cerebral. @s)

Las crisis convulsivas (con frecuencia resistentes al tratamiento) son la norma, y el
retraso mental, frecuente. En los casos de epilepsia rebelde se aconseja lobectomia o
hemisferectomia funcional tempranos. Pueden observarse otras afectaciones neurologicas
(hemiparesia, hemianopsia homonima, etc.). La RM con contraste es la técnica de imagen

de eleccién. o

Enfermedad de Von Hippel-Lindau

Es un proceso multisistémico autosémico dominante cuyo gen se ubica en el
cromosoma 3p25. Se caracteriza por hemangioblastoma cerebral, de la medula espinal o

retina. (1)

Otras manifestaciones son los quistes renales, carcinoma renal de células claras,
feocromocitoma, quistes pancredticos, quistes del epididimo, asi como tumores
neuroendocrinos, tumor de saco endolinfatico, Algunos pacientes asocian un
hemangioblastoma intracraneal, generalmente cerebeloso, el cual se acomparia de cefalea,
vomitos, alteracion de la marcha, ataxia. La pérdida de la sensibilidad y fuerza se puede
deber a compresion medular. Las lesiones pancreaticas se mantienen asintomaticas y
raramente causan insuficiencia enddcrina o exdcrina. Se puede determinar si los miembros
de una familia son portadores del gen responsable del proceso, que actllia como supresor

tumoral. 7, 21
Diagnostico:

Se sospecha VHL en la presencia de un neonato con angioma en el territorio del nervio
trigémino, se debe realizar tomografia cerebral con gadolinium en el primer afio de vida

enfocandonos en T1, T2 y FLAIR, se puede encontrar el signo de “railroad track” que son

11



calcificaciones paralelas a las circunvoluciones, se puede observar atrofia cerebral,
aumento ipsilateral del plexo coroideo, anomalias en sistema venoso y ruptura de la barrera

hematoencefélica en la presencia de convulsiones. (1)
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OBJETIVOS

Objetivo General

Caracterizar hallazgos clinicos y radioldgicos en pacientes con diagnéstico de facomatosis

en pediatria en el Hospital General San Juan de Dios durante el junio 2010- junio 2015

Objetivos Especificos

Identificar hallazgo clinico més frecuente de los pacientes diagnosticados de facomatosis
en el Hospital General San Juan de Dios en el periodo de junio 2010 a junio 2015 evaluados

en consulta externa de Dermatologia, Neurologia y Genética.

Identificar hallazgo radiolégico mas frecuente de los pacientes diagnosticados de
facomatosis en el Hospital General San Juan de Dios en el periodo de junio 2010 a junio

2015 evaluados en consulta externa de Dermatologia, Neurologia y Genética.

Conocer la frecuencia de facomatosis en la poblacién pediatrica que atiende el Hospital

General San Juan de Dios.

Identificar facomatosis mas prevalente en pediatria del Hospital General San Juan de Dios.

13



4.1.

4.2.

4.3.

4.4.

MATERIAL Y METODOS

Tipo y Disefio de investigacion:

Estudio descriptivo retrospectivo con enfoque cuantitativo.

Poblacion y Muestra:
Poblacion

Pacientes evaluados con diagndstico de enfermedad neuro cutdnea evaluados en
consulta externa de neurologia, genética y dermatologia en el Hospital General San Juan

de Dios
Muestra

Para la realizacion del estudio se solicitaran todos los expedientes de los pacientes
evaluados por facomatosis en consulta externa de neurologia, genética y dermatologia en

el periodo de junio 2010 a junio 2015.
Seleccion de sujetos a estudio

Se realiz6 el estudio con una muestra por conveniencia observando expedientes
clinicos de pacientes que cumplan criterios de inclusién en el periodo del estudio en base

a las variables a estudiar.

Criterios de Inclusién y Exclusion
Criterios de Inclusion:

Pacientes de ambos sexos diagnosticados por facomatosis en consulta externa de
Dermatologia, Neurologia y Genética pediatrica del Hospital General San Juan de Dios
durante el periodo de junio 2010 — junio 2015.

Criterios de Exclusion:

Expedientes de pacientes con diagnostico de facomatosis que estén dafiados o en mal

estado general, ilegibles, incompletos o extraviados.

14



Operacionalizacion de variables

Variable Definicion Definicion Tipo de Variable | Escala Criterios de
conceptual Operacional de Clasificacion
Medicion
Edad Tiempo que NUmero de Cuantitativa Razén Afios
una persona afios que discreta
ha vivido tiene el
desde su paciente
nacimiento segun su
registro
médico
Sexo Condicion Clasificacion | Cualitativa Nominal Masculino
organica que segun dicotémica Femenino
distingue al personal
macho de la hospitalario
hembra en registro
médico
Hallazgos Cualquier Anomalia Cualitativa Nominal Hallazgo
Radioldgicos anomalia anatémica reportado
anatémica presente en

presente en
estudio de

imagen

imagenes.
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Disestesia sin condicion cutdnea primaria, hay sensacion localizada, ya sea por lesién

nerviosa, despigmentacion o irritacion. (22

Hemangioma

Masa de origen vascular que se observa en piel. (3

Macula Port-wine

Lesion macular en piel con caracteristicas a mancha de vino de oporto. (24

nervios periféricos.

(%3]

S | Nevus Anemicus

£

O | Macula blanca circunscrita, usualmente en torax. Aparece al bafiarse o frotarse. (24

[%2]

o

(@] , .

N | Nodulos de Lisch

T 3 . : .

I | Pequefios hamartomas melanociticos de 1-2 mm. localizados en el iris (24
Maculas café con leche ()
Convulsiones
Descarga paroxistica neuronal que provoca movimientos descoordinados. (7
Angiofibroma
Multiples papulas firmes de 2-10 mm. Aparecimiento simeétrico. (s
Neurofibromatosi | Alteracion del gen Diagnosticado | Cualitativa | Diagndstico
stipo 1l NF1 por nominal reportado

especialista en

© | Neurofibromatosi | Alteracion del gen

a consulta

T | stipo 2 NF2

e externa

3

& | Schwannomatosi | Schwanomas en
s raices raquideas y

16




Esclerosis
tuberosa

Trastorno
neurocutaneo
hereditario y
multisistémico, de

expresion clinica

Facomatosis

muy variable.

Enfermedad de Enfermedad

Von Hippel- congénita y

Lindau hereditaria, en la
que aparecen
hemangioblastoma
s en el sistema
nervioso central y
retinas.

Sindrome de Mutacion

Sturge Weber esporadica

acompafiada de
malformaciones
vasculares que se
encuentran en
cara, ojos y

cerebro.

Hipomelanosis
de Ito

Enfermedad que
involucra Sistema
cutaneo, musculo
esquelético y

nervioso.

Cualitativa | Diagndstico
nominal reportado
Cualitativa | Diagndstico
nominal reportado
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Hallazgos radiolégicos de Facomatosis

Facomatosis

Neurofibromato
sis tipo 1

FASI, glioma
nervio éptico,
calcificaciones en
duramadre,
cifoescoliosis,
hipoplasia
posterior,
displasia o

deformidad costal,

Displasias,
hemihipertrofia de

una extremidad.

Masa mediastinal,
afeccion de
paréngquima

pulmonar

Neurofibromato
sis tipo 2

Meningioma,
Schwannoma
vestibular
bilateral,
ependimoma,
NF2

Schwanomatos

is

Schwannoma en
raices raquideas
y nervios

periféricos.

Cualitativ | Diagnostico
a nominal | reportado
Cualitativ | Diagnéstico
a nominal | reportado
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Facomatosis

Esclerosis
tuberosa

Anomalias de
materia blanca
cortical o
subependimaria,
angiomiolipoma
renal,
rabdomioma
cardiaco, lesiéon
Osea
esclerosante,
hiperostosis de
tabla interna de

craneo.

Enfermedad de

hemangioblastom

Von Hippel- as en sistema
Lindau nervioso central y
retinas, tumor
endolinfético.
sindrome de Calcificacion
Sturge Weber | giriforme en tabla

osea,
encefalomalacia,
hipertrofia
unilateral de plexo

coroideo.

Hipomelanosis
de Ito

Atrofia cerebral,
hemimegaencefali
a, heteropatias,

escoliosis.

Cualitativ | Diagnostico
a nominal | reportado
Cualitativ | Diagnostico
a nominal | reportado
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Problema de

Investigacion

No se tiene
conocimiento
de la
prevalenciay
hallazgos
mas comunes
de las

distintas
facomatosis

Pregunta de

Investigacién

¢, Cudles son
los hallazgos
clinicos y
radiolégicos en
pacientes
diagnosticados
con
facomatosis en
pediatria en el
Hospital
General San
Juan de Dios
durante el
junio 2010-

junio 2015?

Objetivo
General

Caracterizar
hallazgos
clinicos y
radiolégicos en
pacientes
diagnosticados
con
facomatosis en
pediatria en el
Hospital
General San
Juan de Dios

durante el
junio 2010-
junio 2015

20

Objetivos
Especificos

Identificar
hallazgos
radiolégicos
segun
etiologia y
edad del
paciente.

Conocer la
prevalencia de
la facomatosis

en la poblacién
pediatrica que

atiende el
Hospital
General San

Juan de Dios

Categorias

Neurofibromatosis
tipo 1,
Neurofibromatosis
tipo 1,

Schwannomatosis,

esclerosis tuberosa,

enfermedad de Von

Hippel-Lindau,

sindrome de Sturge

Weber,

Hipomelanosis de Ito

Niflos atendidos

Subcategorias

Edad

Sexo

Edad

Sexo
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Nifios con

Facomatosis

Edad

Sexo



Clasificar Neurofibromatosis Registros
hallazgos tipo |, médicos
clinicos segun Neurofibromatosis
etiologia y tipo I,
edad del Schwannomatosis,
paciente. esclerosis tuberosa,

enfermedad de Von

Hippel Lindau,

sindrome de Sturge

Weber,

Hipomelanosis de Ito

Detectar signo Registro
clinico con Médico
mayor

incidencia en
los pacientes
con

facomatosis.
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Criterios clinicos por facomatosis

Neurofibromatosis tipo 1: Mas de 6 maculas café con leche (café-au-lait), >0.5 cm previo a
pubertad o >1.5 cm en paciente post pubertad, Pecas en area axilar e inguinal, 2 o0 més
neurofibromas cutaneos, neurofibroma plexiforme, 2 o mas nodulos de Lisch, glioma éptico,
lesibn Gsea (pseudoartrosis, hipoplasia del ala del esfenoides, cifoescoliosis severa),

pariente en primer grado con NFL1. (s, 25

Neurofibromatosis tipo 2: Schwannoma vestibular bilateral (definitivo), historia familiar,
schwannoma vestibular unilateral con la presencia concomitante de meningioma, glioma,

schwannoma, opacidad lenticular subcapsular posterior juvenil, catarata juvenil cortical. (11
Schwannomatosis: schwannomas, meningiomas multiple, masas en extremidades. (2

Esclerosis Tuberosa: maculas hipomelanociticas >3 de al menos 5mm de diametro,
angiofiboroma >3, fiboroma ungueal, parche shagreen, hamartoma retiniano, displasia
cortical, nédulos subependimarios, astrocitoma de células gigantes, rabdomioma cardiaco,
linfangioleiomioma, angiomiolipoma, lesiones en confeti, >3 fosas en esmalte dental,

fibroma oral, parche retiniano acrémico, quistes renales multiples, hamartoma no renal. (11

Enfermedad de Von Hippel Lindau: hemangioblastoma cerebral, medula espinal y retina;
quistes renales y carcinoma renal; feocromocitoma y paraganglioma; quisté pancreatico y
tumor neuroendocrino; tumor de saco endolinfatico; quistes en ligamento ancho y

epididimo. (22

Sindrome Sturge Weber: Macula de vino de oporto con lesién vascular cerebral ipsilateral
a la macula, que puede provocar retraso en desarrollo, convulsiones, debilidad asimétrica,

paralisis. (17)

Hipomelanosis de Ito: Hipopigmentacion linear, parchada o en espiral, convulsiones,

escoliosis (19)

Sindrome de PHACE: Malformacién en fosa posterior, hemangioma, anomalias arteriales,
coartacion de aorta y anomalias de la misma, anomalias oculares y endocrinas, esternon

prominente. (o)
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4.6.

4.7.

4.8.

Aspectos éticos de la investigacion

Toda informacion recabada seré confidencial, omitiéndose el nombre de los registros
clinicos del participante.

Este estudio se clasifica en la categoria | (sin riesgo), ya que no se realizara ninguna

intervencion o modificacién de la situacion de las personas.

Alcances y Limites de la Investigacion
Alcances:

En Guatemala no hay estudios acerca de prevalencia de facomatosis ni de sus hallazgos
clinicos y radioldgicos, por lo que se evaluara la informacion registrada en fichas clinicas
de pacientes estudiados por facomatosis diagnosticada por especialistas en la consulta

externa de pediatria de Genética, Dermatologia y neurologia.

Limites:

Considerando que se lleva un registro manual Unicamente de los expedientes, puede
encontrarse una limitante al no encontrar informacion completa en los expedientes, los

cuales se evaluaran de forma fisica.
Recursos

Se utilizara equipo basico para tomar notas.
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RESULTADOS

Todos los datos fueron recabados de fichas clinicas de pacientes atendidos en la
consulta externa del Hospital General San Juan de Dios. Se excluyen 4 al no
cumplir criterios de inclusion.

TABLA No. 1

Frecuencia de pacientes atendidos en la consulta externa de pediatria en el Hospital

General San Juan de Dios desde junio 2010 a junio 2015.

Masculino Femenino Total

Grupo

etario f % f % F %
<1mes 0 0 1 6.66 1 6.67
2-12 meses 1 6.66 1 6.66 2 13.33
1-5 afios 0 0 3 20 3 20
5-10 afios 1 6.66 6 40 7 46.67
>10 afios 1 6.66 1 6.66 2 13.33
Total 3 19.98 12 79.98 15 100
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5.2. TABLANo. 2

Procedencia de pacientes atendidos en la consulta externa de pediatria en el Hospital
General San Juan de Dios desde junio 2010 a junio 2015.

PROCEDENCIA

DEPARTAMENTO  f %

CHIMALTENANGO 2 13.33

ESCUINTLA 1 6.67
GUATEMALA 9 60

RETALHULEU 2 13.33
SANTA ROSA 1 6.67
TOTAL 15 100

5.3.  TABLA No. 3

Distribucion por genero de diagnésticos reportados en la consulta externa de pediatria en

el Hospital General San Juan de Dios desde junio 2010 a junio 2015

DIAGNOSTICO REPORTADO POR GENERO

M % F % T %
NFMI 3 20 4 26.67 7 46.67
NFEMII 0 0 0 0 0
I.P. 0 4 26.67 4 26.67
E.T. 0 3 20 3 20
E.ITTO 0 1 6.66 1 6.66
TOTAL 3 20 12 80 15 100

NFMI, neurofibromatosis tipo I; NFMII, neurofibromatosis tipo II; I.P., incontinencia pigmenti; E.T., esclerosis

tuberosa; E. Itto, enfermedad de Itto.
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5.4. TABLANo.4

Frecuencia de pacientes por hallazgo clinico en la consulta externa de pediatria en el
Hospital General San Juan de Dios desde junio 2010 a junio 2015

Hallazgos clinicos

Hallazgos Clinicos Pacientes %
Manchas café con leche 8 53.33
Retraso en 53.33
neurodesarrollo 8

Mancha hipomelanémica 6 40
Nodulos de Lisch 4 26.66
Fibromas 3 20
Convulsion 3 20
Disminucién de audicion 3 20
Masa 3 20
Hiperpigmentacion lineal 2 13.33
Orejas implantacion baja 2 13.33
Estrabismo 2 13.33
Microcefalia 2 13.33
Otros 8 53.33
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5.5. TABLANo.5

Detalle de otros hallazgos clinicos reportados en la consulta externa de pediatria en el
Hospital General San Juan de Dios desde junio 2010 a junio 2015

Otros signos clinicos reportados.

Lesiones

noscodo 1 |Nistagmo 1 |Signo de Crowe 1
Ptosis 1 |Melanosis 1 |Dedos palillo de tambor 1
tricotilomania 1 |Hiperelasticidad 1 | Movimiento estereotipado 1
Efélide axilar 1 |Coloboma 1 |Anodoncia 1
Parestesias 1 | Ovario poliquistico 1 |Pits auriculares 1
Cefalea 1 |Astigmatismo 1 |Turricefalico 1

Descamacion

ufias 1 |Epicanto 1 |Braquicefalico 1
Fetal pods 1 |Micrognatia 1 | Microftalmia 1
Xerosis 1 |Vesiculas 1 |Ceguera 1
Verrugas 1 |Pecas 1 |Contractura de Aquiles 1
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TABLA No. 6

Cantidad de pacientes por region afectada por manchas café con leche atendidos en la
consulta externa de pediatria en el Hospital General San Juan de Dios desde junio 2010 a
junio 2015

Manchas café con leche
Region afectada pacientes %
Toérax anterior 5 33.33
Dorso 4 6.66
Abdomen 5 33.33
Rostro 1 6.66
Extremidades 4 16
Axilas 2 8
Cuello 2 8
Region inguinal 2 8
TOTAL 25 100
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5.7. TABLA No. 7

Localizacion de maculas hipopigmentadas y tamafio en pacientes atendidos en la
consulta externa de pediatria en el Hospital General San Juan de Dios desde junio 2010 a

junio 2015
Maculas hipopigmentadas

Region maculas | >.5cms
Rostro 1

Torax 2 2.
Dorso 2 1
Cuello 1

Abdomen 1 1

5.8. GRAFICA No. 1

Cantidad de pacientes reportados con retraso en neurodesarrollo atendidos en la consulta
externa de pediatria en el Hospital General San Juan de Dios desde junio 2010 a junio 2015

Retraso en neurodesarrollo

= Motor

= Verbal
= N/R
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5.9. TABLANo. 8
Estudios de imagen de pacientes en la consulta externa de pediatria en el Hospital General

San Juan de Dios desde junio 2010 a junio 2015

Estudios de
imagen
f %
TAC 3 20
RMN 7 46.66
EEG 5 33.33

5.10. TABLA No.9

Reporte de electroencefalogramas de pacientes en la consulta externa de pediatria en el

Hospital General San Juan de Dios desde junio 2010 a junio 2015

Electroenfelogramas

Reporte f
Normal 3
Trastorno paroxismico focal con generalizacion secundaria 1
Actividad epiléptica focal centroparietal izquierda 1

Proceso irritativo cortico-subcortical frontotemporal

izquierdo 1
Disfuncion cortical difusa 1
Desorganizacion leve de ritmo de base 1
TOTAL 8
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5.11. TABLA No. 10

Hallazgos reportados en estudios de resonancia magnética en pacientes atendidos en la
consulta externa de pediatria en el Hospital General San Juan de Dios desde junio 2010 a

junio 2015
RMN

Reporte f
Esclerosis mesial temporal 1
Mastoiditis 1
Higromas 1
Sistema ventricular dilatado 1
Hiperintensidad anormal 1
Duplicacién vertebral 1
Escoliosis 1
Quistes 1
Nédulo subependimario 1
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5.12. TABLA No. 11

Hallazgos reportados en estudios de tomografia en pacientes atendidos en la consulta
externa de pediatria en el Hospital General San Juan de Dios desde junio 2010 a junio

2015
TAC

Reporte f
Espasmo lumbar 1
Adenomegalias 1
Masa 1
Edema 1
Hipodensidad paquete
neurovascular 1
Escoliosis 1
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VI.

DISCUSION Y ANALISIS

Se realizo la busqueda de expedientes clinicos, registrados con facomatosis en la
consulta externa de pediatria durante el periodo de junio 2010 — junio 2015, de estos
expedientes cuatro no se encontraron para su estudio, sin especificar causa de extravio,
estar en proceso legal, mala clasificacion, letra ilegible o alguna otra razén. Los siguientes
son los resultados obtenidos a través del instrumento de recoleccion de datos.

En la tabla No. 1 se observa la frecuencia y porcentaje de pacientes evaluados
segun su edad, se observa que un 46.67% pacientes presentaban una edad entre 5-10
afios al momento del diagnéstico y un 40% por debajo de esta edad. Algo importante a

considerar ya que el diagnéstico temprano puede prevenir complicaciones.

De los pacientes atendidos en la consulta externa un 60% pertenecian al
departamento de Guatemala, siendo los siguientes departamentos Chimaltenango vy
Retalhuleu con un 13.33% respectivamente, Segun datos del INE la densidad poblacional
del departamento de Guatemala es de mas de 3 millones de habitantes, los departamentos
de Chimaltenango y Retalhuleu juntos suman una poblacion de un millén de habitantes,
siendo asi se percibe un probable subdiagndstico de estas patologias o su falta de
seguimiento por un equipo multidisciplinario, el cual no se cuenta en hospitales regionales
y al no prevenir las complicaciones los costos de la enfermedad aumentan, tanto para la

familia como para el gobierno. 7

Con respecto al diagnostico de facomatosis, al igual que el reporte en otros paises
predomina la Neurofibromatosis tipo I, representado 7 casos en la muestra (46.66%)(1,7), Sin
predominio de género, los casos de incontinencia pigmenti, esclerosis tuberosa y
enfermedad de Itto fueron observados exclusivamente en pacientes femeninas, no se
observa caso alguno en la poblacion masculina, contrario a lo que se reporta en otros

paises, como México, en donde ambos géneros se ven afectados por igual. )

Al evaluar las fichas clinicas se buscdé que signos clinicos estan anotados,
evidenciando lesiones en piel, las manchas café con leche se reportan en 8 pacientes
(53.33%), signo caracteristico en NFM y otras facomatosis y la cual se observa con mayor
frecuencia en la consulta externa, también se observan manchas hipomelanémicas en 6
pacientes (40%). Con menor prevalencia se observaron otros hallazgos como

hiperpigmentacion lineal, pecas, xerosis, verrugas, vesiculas o signo de Crowe.
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Observando afecciones comunes en estos pacientes el retraso en neurodesarrollo
se presentd en 8 pacientes (53.33%) con afeccion del sistema motor en un 47% vy el verbal
en un 33%. Un paciente, que corresponde al 7%, se reporta como retraso en
neurodesarrollo, no se especifica que area esta afectada. Un 20% presenta convulsiones,
las cuales variaron en etiologia. Entre otros signos neurolégicos encontrados estan el
nistagmo, parestesias, cefalea, movimientos estereotipados y anomalias propias de la

béveda craneana, descrito en 4 pacientes (26.66%).

Los hallazgos oftalmicos son de amplia importancia, se observa en 4 pacientes
nddulos de Lisch lo que corresponde al 25.66% de pacientes evaluados en la consulta
externa. Entre otras anomalias relacionadas al sistema ocular se encuentran estrabismo,

ptosis, microoftalmia, ceguera, astigmatismo y coloboma.

Las manchas café con leche se observaron mas en el térax anterior y abdomen en
un 33.33% respectivamente, otras areas afectadas como dorso y extremidades se
presentaron en un 16% de pacientes y con menor frecuencia se reportaron lesiones en
dorso, extremidades, axilas, cuello, regi6on inguinal y en rostro. Las maculas
hipopigmentadas se observaron en 5 pacientes, estas se pueden observar en el complejo
de esclerosis tuberosa, se reportan en su mayoria en térax y dorso, solo se encuentra una
macula hipopigmentada en rostro y otra en abdomen y cuello entre los 15 pacientes. Es de
suma importancia la correcta evaluacién del paciente al momento del nacimiento y durante
su control de nifio sano, ya que muchas de estos hallazgos en piel pueden ir cambiando de

tamafio o cantidad durante el tiempo.

De las fichas clinicas evaluadas un 60% tenia algun estudio de imagen (9 p.), siendo
estos electroencefalogramas, radiografias, tomografias o resonancia magnética, lo cual es
parte del estudio multidisciplinario del paciente considerando la probable afeccion
neuroldgica subyacente. Los reportes de electroencefalograma, como se observa en la
Tabla No. 9 son variados y tres de ellos se reportaron normal. Cuatro pacientes contaban
con estudio de RMN, no se reporta ningun diagndstico prevalente al igual que en los
estudios de tomografia. Solo un paciente contaba con descripcion de una radiografia con
sinostosis congénita. Es importante la ayuda de los estudios de imagen ya que esto puede
ser un factor de atraso en el diagnéstico y no poder prevenir alguna patologia relacionada
a estas enfermedades como pérdida de vision, audicion, cognicién, masas de diferente

etiologia.
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6.1. CONCLUSIONES

Todos los pacientes presentan en piel un tipo de lesion, las mas frecuentes con las manchas
café con leche, reportadas en 8 expedientes (53.33%), maculas hipomelanémicas (40%),
hiperpigmentacion lineal (13.33%), pecas y otras lesiones en piel.

El 60% de la muestra captada tiene estudios radiol6gicos. 4 pacientes (26.67%) cuentan
con RMN; 3 pacientes (20%) cuentan con TAC.

Se evidenciaron anomalias 6seas en 6 casos (40%), se ven 4 (26.66%) casos de anomalias

de la béveda craneana, dos pacientes con anomalias en sus extremidades.

Se observan 8 casos (53.33%) retraso en neurodesarrollo con predominio de afeccion

motora. Un 20% de pacientes presentan convulsiones sin una etiologia especifica.

Se evidencia en la consulta externa de pediatria del Hospital General San Juan de Dios que
12 pacientes son de género femenino (79.98%) con un predominio de edad entre 5-10 afios
(7p., 46.67%).

Al igual que lo reportado en otros paises la Neurofibromatosis tipo | predomina en la
poblacion de pacientes en la consulta externa del Hospital San Juan de Dios, se reportaron
7 casos (46.66%) sin predominio de género.
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6.2. APORTES

La finalidad del trabajo es caracterizar los hallazgos clinicos y radiologicos de pacientes
atendidos en el Hospital General San Juan de Dios, por lo que se puede empezar a conocer

la poblacién de estos individuos y mejorar el tiempo de diagndstico y seguimiento.

El trabajo aporta informacién en donde se observa la escasa referencia de centros
asistenciales y hospitales regionales ya que el 60% de pacientes provienen del area capital,

esto puede llevar a consecuencias patolégicas secundarias.

El estudio proporciona la informaciéon de incidencia de retraso en neurodesarrollo en 8
pacientes (53.33%) con presencia de convulsiones en 20%, reflejando los problemas
discapacitantes de le enfermedad y su importancia en el seguimiento clinico.

Universidad San Carlos de Guatemala

Por medio de la difusién de este trabajo de tesis, se da a conocer por primera vez las
caracteristicas clinicas y radioldgicas de pacientes con facomatosis en el &rea de pediatria
del Hospital General San Juan de Dios, asi como facilitar informacion para estudios

posteriores en esta poblacién.
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VIIl.  ANEXO

Anexo No. 1 Instrumento de Recoleccion de Datos

Caracteristicas clinicas y radioldgicas de pacientes menores de doce afios con

diagndstico de Facomatosis

Pedro Pablo Cardoza Cabrera

Registro: Sexo:
Edad: Rx:
Procedencia:
Diagnostico:

Hallazgos Clinicos Hallazgos Radiolégicos
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