ARTICULO ORIGINAL

EPILEPSIA Y ENFERMEDADES NEUROCUTANEAS.
ABORDAJE EN NEUROPEDIATRIA.

Maria Gabriela Jiménez Méndez (1), Freda Hernandez de Paris (2), Recibido: 15-09-2013
Laura S Calzadilla (3), Gabriela del Valle Rios (3), Fatima Correia (3) Aceptado: 20-11-2013

RESUMEN

Introduccion:La epilepsia es generalmente la primera manifestacion que obliga a la consulta con neurologia pediatrica pasando por alto
las lesiones de la piel encontradas en la mayoria de las Enfermedades Neurocutaneas (EN), las cuales son trastornos determinados
genéticamente que afectan selectivamente a organos y tejidos derivados del ectodermo embrionario.

Objetivo: Conocer las caracteristicas de la epilepsia en los pacientes pediatricos con EN que asisten a la consulta de neuropediatria del
Hospital Universitario de Maracaibo entre 2010 y 2013

Método: estudio observacional tipo serie de casos

Resultados: Veintitin pacientes cumplieron los criterios de EN, 17 presentaron crisis epilépticas, 9 nifias y 8 nifios. La Esclerosis Tuberosa
(ET) fue la causa mas frecuente seguida del sindrome de Sturge Weber. Se encontré significacion estadistica al correlacionar el inicio
precoz de las crisis convulsivas antes de los 24 meses de edad y el diagnostico de ET. Las crisis focales fueron mas frecuentes que las
generalizadas. El valproato y la oxcarbazepina en monoterapia o combinados son los medicamentos de eleccion. El retardo mental fue
la comorbilidad mas frecuentemente encontrada.

Conclusiones: La ET fue la principal EN asociada a epilepsia con un mayor riesgo de inicio de crisis antes de los 24 meses, seguida del
Sindrome de Sturge Weber. No existe una asociacion significativa entre el sexo, el grupo etario y el riesgo de epilepsia. La severidad
variable de las crisis amerita en muchos casos politerapia farmacologica para su control.
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EPILEPSY AND NEUROCUTANEOUS DISEASES. APPROACH IN NEUROPEDIATRICS.

SUMMARY

Epilepsy is usually the first sign that requires neurological consultation often overlooking the visible skin lesions so common in most
neurocutaneous diseases, genetically determined disorders that selectively affect organs and tissues derived from the embryonic ectoderm
Objective: To determine the characteristics of epilepsy in pediatric patients with neurocutaneous diseases attending the neuropaediatric
clinic at the University Hospital of Maracaibo between 2010 and 2013

Methods: Observational case series

Results: Twenty one patients met the criteria for neurocutaneous disorders. Epilepsy was seen in 17 patients, 9 were female and 8 were
male. Tuberous sclerosis was the most frequent cause, followed by Sturge Weber syndrome. Statistical significance was found for the
association of early onset epileptic crisis before 24 months of age and tuberous sclerosis. Focal seizures were more frequent than
generalized seizures. Valproate and oxcarbazepine as monotherapy or in combination are the drugs of choice. Mental retardation was the
most frequent comorbidity found

Conclusions: Tuberous sclerosis was the major neurocutaneous disease associated with epilepsy with an increased risk of onset of crisis
before 24 months of age, followed by Sturge Weber syndrome. There is no significant association between gender and age group and risk
of epilepsy. Variable severity of epileptic crises requires polytherapy for adequate control in many cases
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INTRODUCCION cas obligan a considerar una Enfermedad Neurocutanea
(EN) como causa subyacente.
La asociacion de epilepsia con otras disfunciones neuro- La relacion inequivoca de algunas enfermedades neuro-

logicas como retardo mental, alteraciones de la conducta, au-  logicas con alteraciones cutaneas siempre ha atraido la aten-
tismo, demora en la adquisicion de habilidades motoras, cion de los médicos. Muchas han sido reconocidas como
plantean un abanico de posibilidades diagnosticas, las cuales  condiciones relativamente raras, pero en conjunto, represen-
sumadas a otras manifestaciones sistémicas y dermatologi-  tan una proporcion significativa de los trastornos neurologi-
cos, especialmente en los nifios. Sus manifestaciones clinicas
son polimorficas o heterogéneas y de expresividad variable,
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con un neurdlogo pasando muchas veces por alto las lesiones
visibles de la piel u otras manifestaciones. No en todas las
EN la epilepsia es la principal manifestacion pero sigue sien-
do la alarma para ser derivado a un servicio de neurologia.
Son muchas las EN que cursan con convulsiones; es asi
como en la Esclerosis Tuberosa (ET) es la manifestacion mas
importante. Se estima que 80 a 90% de las personas con ET
tendran convulsiones de inicio frecuente en la nifiez; y que
desafortunadamente, en algunos casos resulta intratable con
medicamentos (4). Son particularmente frecuentes los espas-
mos infantiles en menores de un afio (5). En nifilos mayores
y adultos se desarrollan habitualmente crisis focales simples
y/o complejas, con menos frecuencia crisis tonico-clonicas
generalizadas, atonicas, tonicas, mioclonicas o ausencias ati-
picas. Es comun la combinacion de dos o mas tipos de crisis
pudiendo conformar epilepsias tipo Lennox-Gastaut (6).

Las EN estan asociadas a otras manifestaciones neurolo-
gicas. Aproximadamente un tercio de los pacientes tienen re-
tardo mental variable, generalmente leve, cefaleas, trastor-
nos del lenguaje, trastornos adaptativos, algunos de ellos
cursan con una predisposicion a desarrollar tumores gliales,
asi mismo manifestaciones extraneuroldgicas y sistémicas
entre las que destacan las alteraciones endocrinologicas: pu-
bertad precoz, acromegalia, enfermedad de Addison, hiper-
paratiroidismo, ginecomastia y desarrollo de feocromocito-
ma suprarrenal, alteraciones esqueléticas como la xifoesco-
liosis por displasia vertebral (1). De alli la importancia de
que todo paciente una vez diagnosticado sea valorado por un
equipo multidisciplinario con el seguimiento oportuno de las
diferentes comorbilidades (3).

La Neurofibromatosis (NF) tipo I o Neurofibromatosis
de Von Recklinghausen es la EN mas frecuente, en la cual la
epilepsia se presenta en menos del 3,5% de la poblacion
afecta (7). En la mayoria de los casos se obtiene un control
terapéutico adecuado con la medicacion antiepiléptica habi-
tual (8). En el Sindrome de Sturge Weber (SSW) también se
reporta una alta asociacion con crisis epilépticas, las cuales
se presentan en el 55% a 90%, siendo mas comun en pacien-
tes con hemangiomas faciales bilaterales donde el 75% ini-
cian en el primer afio de vida como crisis focales (9,10).

En otras EN menos frecuentes como la Incontinencia
Pigmenti (IP), las crisis epilépticas estan presentes en un 12%
de los casos, pudiendo ser focales o generalizadas, sintomati-
cas, asociadas a retraso mental (11). Actualmente la antes mal
llamada hipomelanosis de Ito (HI) no se considera una tnica
enfermedad, sino el resultado de diferentes mosaicismos cro-
mosoémicos por una mutacion postzigética y por lo tanto no
trasmisible, por lo que se ha propuesto los términos de “mo-
saicismo pigmetario (MP), hipomelanosis a lo largo de las li-
neas de Blaschko, incontinencia pigmentaria acromatica o dis-
plasia pigmetaria”, de los que no existen criterios diagnosticos
establecidos, sino que cualquier paciente con una clinica cuta-
nea consistente en hipopigmentacion a lo largo de las lineas de
Blaschko y afectacion extracutanea se individualiza esta enti-

dad como una EN (12), se asocia a epilepsia en la mitad de los
casos, siendo el retardo mental su manifestacion principal
(13). La enfermedad de Von Hippellindau, la melanosis
Neurocutanea, la Ataxia-telangiectasia, el sindrome de Proteus
y el de Klippel-Trenaunay son menos frecuentes y con menor
incidencia de epilepsia (1).

En las ultimas décadas los estudios de genética molecular
han permitido avances considerables en la comprension de
las causas, mecanismos y clasificacion de las EN. Los nue-
vos descubrimientos contintian desafiando conceptos consa-
grados en el tiempo para generar nuevos como los relaciona-
dos al mosaicismo somatico. El estudio de las EN también ha
permitido una mejor comprension de algunas de las causas y
mecanismos de formacion de tumores asi como de muchos
aspectos de la oncogénesis, tema principal de las investiga-
ciones actuales y futuras, con implicaciones importantes para
la salud publica y practica médica (1,2).

El gran aporte en el desarrollo de la genética molecular y
de las neuroimagenes ha permitido encontrar una vision ge-
neral de la complejidad de éste grupo de condiciones. El
papel del clinico consiste en detectar oportunamente y a edad
precoz la asociacion de los diferentes signos y sintomas neu-
rologicos, incluyendo un examen minucioso de la piel para
establecer las posibilidades diagnosticas de las EN.

En Venezuela son pocos los reportes de epilepsia y EN,
mas como reporte de casos aislados (14,15). El objetivo de
este estudio es conocer las caracteristicas y comorbilidades
de la epilepsia en los pacientes con EN en la poblacion pe-
diatrica que asiste a la consulta de neurologia pediatrica del
Hospital Universitario de Maracaibo.

METODOS

Se realizd un estudio observacional tipo serie de casos,
mediante registro consecutivo de los pacientes pediatricos de
ambos sexos, entre 0 y 15 afos, con criterios clinicos de EN
y epilepsia que consultaron al servicio de neuropediatria del
Hospital Universitario de Maracaibo entre Enero 2010 y
Enero 2013. Estos fueron analizados segun aspectos epide-
miologicos, edad de diagndstico e inicio de crisis, motivo de
consulta, tipo de crisis epiléptica, hallazgos electroencefalo-
graficos y de neuroimagenes, asociacion a trastornos conduc-
tuales, severidad de compromiso intelectual y manifestacio-
nes dermatoldgicas, tipo de farmaco antiepiléptico (FAE) y
evolucion clinica. Los padres, nifios y jovenes fueron infor-
mados acerca de la naturaleza y propésito del estudio, obte-
niéndose el consentimiento informado por escrito de sus re-
presentantes en acuerdo con la Declaracion de Helsinki II.

Se aplicoé para el analisis descriptivo de las variables
cuantitativas medidas de tendencia central y dispersion. La
asociacion estadistica se determind mediante la prueba del
Chi cuadrado, y/o el test Exacto de Fischer para las variables
cualitativas, tomando un valor de p <0,05 como estadistica-
mente significativo. Se determind la razon de proporcionali-
dad (Odds Ratio) para establecer la fuerza epidemiologica de
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relacion entre las variables cualitativas principales.

RESULTADOS

De los pacientes evaluados, 21 cumplieron criterios
diagnosticos para EN, de los cuales 17 cursaban con crisis
epilépticas, excluyendo 4 pacientes: 2 ataxia telangiectasia,
1 melanosis neurocutanea, 1 NF tipo 1 y tipo 2 respectiva-
mente, lo cuales no presentaron crisis epilépticas durante el
estudio.

En los casos estudiados con epilepsia, la ET ocupa el
primer lugar, seguido por el SSW, y en igual nimero de
casos en la antes llamada HI, y sindrome de PHACES acro-
nimo inglés utilizado para describir un sindrome caracteri-
zado por la asociacion de malformaciones de fosa posterior
cerebral, grandes hemangiomas faciales, anomalias anato-
micas de las arterias cerebrales, coartacion aortica, otras
anomalias cardiacas, y anomalias oculares (Tabla 1).

El promedio de edad fue de 5,3 + 4,8 afos, con un rango
entre 1 mes y 14 afios, sin predominio significativo en nin-
gun grupo etario, con similar frecuencia en lactantes, pre es-
colares y escolares, y en menor porcentaje en adolescentes.

En cuanto a la distribucion de epilépticos con EN segiin
el género, 9 correspondieron al femenino y 8 al masculino
(Tabla 2).

Dos pacientes tenian antecedentes de consanguinidad y
S tenian familiares en primer grado con la misma patologia
neurocutanea. Las crisis epilépticas fueron el principal mo-
tivo de consulta en 16 casos, 2 de ellos debutaron con espas-
mos infantiles. Un s6lo paciente consulto por paralisis facial
periférica e hipoacusia presentando crisis convulsivas al
afio del diagnoéstico de NF tipo 2.

La edad de inicio de las crisis epilépticas fue: 10 antes
del afio de edad, 4 entre los 2 y 5 afios, y los 3 restantes, pos-
terior a los 5 afos. En la correlacion entre la edad de inicio
y las diferentes EN, 8 pacientes con ET iniciaron las crisis
epilépticas de forma precoz antes de los 24 meses de edad
constituyendo este un hallazgo estadisticamente significati-
vo (p<0,05), con OR 2,8. (Tabla 3).

Tabla 3: correlacion entre la edad de inicio de las
crisis epilépticas y Enfermedad Neurocutanea

Las manifestaciones neuroldgicas no se presentaron de
forma aislada, es decir, un mismo paciente cursaba con va-
rias condiciones neuroldgicas de forma simultanea, siendo
frecuente la asociacion de retardo mental con demora en la
adquisicion de habilidades motoras. Las comorbilidades mas
frecuentemente asociadas a la epilepsia se especifican en la
Tabla 4.

Tabla 1: Resumen de todos los casos
pediatricos con enfermedad Neurocutanea
HUM 2010-2013

Sindrome Neurocutaneo

z

N
o

Esclerosis tuberosa
Sturge Weber

Ataxia telangiectasia
Neurofibromatosis tipo 1
Neurofibromatosis tipo 2
Mosaicismo Pigmentario
Melanosis Neurocutanea
PHACES

Total 21

=) A A a NN Ww

Tabla 2: Distribucion de pacientes epilépticos con
Enfermedad Neurocutanea seguin género

Masculino Femenino Total
Esclerosis tuberosa 5 5 10
Sturge Weber 1 2 3
Mosaicismo Pigmentario 1 0 1
Neurofibromatosis tipo 1 1 0 1
Neurofibromatosis tipo 2 0 1 1
PHACES 0 1 1
TOTAL 8 9 17

Chi cuadrado (p=0,5)

Tabla 4: Comorbilidades y signos neuroldgicos
asociados en los pacientes con Enfermedad
Neurocutanea y epilepsia

Enfermedad Edad de inicio de Crisis epilépticas Signos Neuroldgicos asociados N
Neurocutanea <24 meses 2-5Afos >5afios Total  Retardo Mental 7
Esclerosis tuberosa 8* 2 0 10 Trastorno del Espectro Autista 4
Sturge Weber 1 2 0 3 Retraso psicomotor 4
Mosaicismo Pigmentario 0 0 6 1 Deéficit motor 3
Neurofibromatosis tipo 1 0 0 6 1 Compromiso Visual L
Neurofibromatosis tipo 2 0 0 6 1 Compresion medular y signos medulares 1
Hipoacusia 1
PHACES 0 0 0 1 ) )
Total 10 4 18 17 Hidrocefalia 1
ota . . el .
Chi cuadrado (p=0,05) * Paralisis facial periférica bilateral 1
OR=2,8 Trastorno del lenguaje (dislalia) 1
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De los 17 pacientes epilépticos, 9 cursaron con crisis fo-
cales; de éstos, 4 sin compromiso del estado de conciencia
(seglin la clasificacion ILAE 2010) (16) antes crisis focales
simples, y 5 tuvieron crisis focales discognitivas (antes crisis
focales complejas). Los 2 pacientes que cursaron con crisis
generalizadas, estas fueron tonico-clonicas (las antes llama-
das gran mal). Ninguno cursé con crisis de ausencia o mio-
clonicas. Las crisis reflejas (n=1), crisis sutiles (n=1) y los es-
pasmos infantiles (n=1) se encontraron en igual proporcion.
Se observaron 3 pacientes con ET que cursaron con sindro-
mes electroclinicos con crisis mixtas tipo Lennox-Gastaut.
La epilepsia se inicid en etapas muy tempranas como un
Sindrome de West 6 espasmos infantiles. Un paciente debutd
con crisis sutiles en el periodo neonatal y 1 paciente con crisis
epilépticas reflejas (tonico clonicas) desencadenadas por esti-
mulos auditivos diagnosticado con HI.

No existe un patron electroencefalografico caracteristico
en ningln caso particular de EN. Todos los electroencefalo-
gramas de pacientes epilépticos con EN mostraron alteracio-
nes: 12 patron paroxistico focal, 3 con patron hipsarritmico, 2
patron focal secundariamente generalizado.

La Resonancia Magnética Cerebral (RMC) se realizo en 15
de los pacientes epilépticos, dos de ellos lactantes menores de 1
y 2 meses de edad (pacientes 9 y 15 de la Tabla 5). No se logro
realizar la RMC en 2 pacientes epilépticos (uno por muerte y

Figura 2: Paciente con ET (1/ tabla 5). Fig 2A foto-
grafia que muestra las tipicas maculas en hoja de
fresno, Fig 2B fotografia de los angiolipomas facia-
les Fig 2C, 2D corte axiales de resonancia magné-
tica cerebral obsérvese astrocitoma de células
gigantes que condiciona hidrocefalia obstructiva

otro SSW diferida hasta los 6 meses de edad). Catorce pacientes
mostraron lesiones estructurales en correspondencia a su EN ex-
cepto 1 paciente con HI que mostrd leucomalacia parasagital.
Un paciente con diagnostico de ET presentd hidrocefalia obs-
tructiva secundaria a astrocitoma gigante (Tabla 5). Algunas ca-
racteristicas clinicas y los estudios de RMC de los pacientes 1,
14 y 17 de la tabla 5 se pueden observar en las Figuras 1-3.

Se considerd como epilepsia de dificil control a aquella
que requirié mas de un farmaco para su manejo. Se observo
que 8 de los pacientes tuvieron este comportamiento. En rela-
cién a la terapia anticonvulsiva, 5 pacientes recibieron mono-
terapia con acido valproico (VPA), 4 con oxcarbazepina
(OXC), 8 recibieron terapia combinada con dos y tres FAE.
Tres pacientes han cursado con estatus convulsivos durante
su evolucion. Un solo paciente con ET y sindrome de West
amerito tratamiento con esteroides. En ninglin caso se ha re-
currido al uso de dieta cetogénica para manejo de las crisis
epilépticas, u otras terapias alternativas como estimulacion
del nervio vago o neurocirugia (Tabla 5).

Cuatro pacientes fallecieron durante el periodo del estudio:
2 ET, uno por hidrocefalia obstructiva por un Astrocitoma gi-
gante, y el otro por una complicacion cardiaca derivada de un
rabdomioma cardiaco); 1 con SSW por una neumonia compli-
cada y 1 con PHACE al mes de vida por una hemorragia cere-
bral masiva.

Figura 1: Paciente con SSW: (17 tabla 5)
fotografia del Fondo de ojo normal (A),
Resonancia magnética cerebral corte axial (B)
y sagital (C). Obsérvese hiperintensidad
hemisférica derecha en relacién a angiomatosis
leptomeningea

Figura 3: Lactante con PHACE. (14 tabla 5) Resonancia Magnética
Cerebral en secuencias ponderadas en T1 cortes axiales con (C y
D) y sin contraste (A 'y B). Obsérvese hemangioma parieto-temporo-
occipital derecho, con asimetria entre ambos hemisferios cerebrales
por hipoplasia hemisférica derecha, hematoma extradural sin efecto
de masa, ni desplazamientos de estructuras de linea media
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DISCUSION

En la serie presentada, los tres tipos mas comunes de EN
fueron similares a los reportados en la literatura, diferencian-
dose en el orden de frecuencia ya que el primer lugar lo
ocupa la ET, seguida por el SSW y en tercer lugar la NF1 y
NF2, mientras que ésta ultima es la mas frecuente en la ma-
yoria de los reportes de casos de EN (3,8). Las formas de
presentacion clinica dermatologica y neuroldgica no presen-
taron diferencias significativas con respecto a estudios publi-
cados (9,17). Se reporta una mayor asociacion de epilepsia
comparada con estudios similares como el de Durén R y co-
laboradores (3), quienes reportaron una menor asociacion de
casos de EN y epilepsia. Esta diferencia podria deberse a que
en su serie se reporta un mayor numero casos de NF y otras
EN con menor incidencia de epilepsia tales como: sindrome
de Klippel Trenaunay, melanosis cutaneas, entre otras, en pa-
cientes con un mayor rango de edad y recogidos en un lapso
de 7 afos versus los 3 afios de éste estudio y con un mayor
rango de edad.

No se registré una asociacion estadisticamente significati-
va en relacion al género y a la edad lo que coincide con la ma-
yoria de los reportes internacionales (2). Igualmente, la baja
proporcion de pacientes epilépticos con antecedentes familia-
res de la misma EN coincide con lo reportado en dichos estu-
dios. La edad de inicio de las crisis mostr6 una asociacion es-
tadisticamente significativa con el tipo de EN, encontrandose
que la ET tuvo un riesgo casi 3 veces mayor de presentar cri-
sis convulsivas antes de los 24 meses de edad. Esta EN es la
responsable de la mayoria de los casos de epilepsia en com-
paracién con el resto de las EN, en cuyo caso las crisis epi-
lépticas se presentan mas tardiamente, después de los 5 afios.

En series de casos locales de pacientes pediatricos con
ET se reportan hasta un 56% en asociacion con epilepsia
(14,15), y a pesar que las crisis epilépticas no forman parte
de los criterios diagnosticos, son el motivo mas frecuente de
consulta (18).

El SSW constituye la segunda causa en esta serie de pa-
cientes. Montes C y colaboradores (10) encontraron que las
crisis epilépticas son el trastorno neuroldgico asociado mas
comun, afectando la mayor parte de los casos (92%). La edad
promedio en el inicio de las crisis fue de 1.4 afios, en su ma-
yoria de tipo parcial con o sin generalizacion secundaria.
Otra serie de casos en México reportd que en un grupo de 20
pacientes, el 100% presentaba retraso mental, crisis genera-
lizadas en su mayoria y especialmente sindrome de West en
un 25%, otro tanto con crisis parciales (19). En 1998, Diaz C
y colaboradores (20) reportaron un grupo de 30 pacientes
con SSW, de los cuales el 83% presentaba crisis epilépticas,
de predominio parcial, dos de ellos con debut en estatus epi-
léptico y 5 de ellos con epilepsia de dificil control. A dos de
estos se le realizd hemisferectomia logrando el control total
de las crisis. En aspectos de manejo, se observo que el far-
maco de primera linea fue el VPA en mas de la mitad de los
pacientes, seguido de otros como el fenobarbital y el cloba-

zam (CLB), lo cual se asemeja al manejo utilizado en el pre-
sente estudio.

Un caso de la antes llamada HI, actualmente mosaicismo
pigmentario (MP), cursé con epilepsia refleja desencadenada
ante estimulos auditivos y retardo mental moderado a severo,
siendo ésta lltima la manifestacion neuroldgica mas frecuen-
temente descrita en ésta entidad. Osborn coincide con otros
estudios en pacientes con MP (21-23) describiendo que el
50% a 75% presentan lesiones en el sistema nervioso central,
retraso mental en mas del 60%, crisis convulsivas refracta-
rias al tratamiento, comportamiento autista en el 10% de los
casos. El tinico paciente con MP de ésta serie, a pesar de cur-
sar con retardo mental y crisis epilépticas reflejas con buena
respuesta al tratamiento con OXC, no presentaba las altera-
ciones imagenoldgicas mas frecuentemente descritas en ésta
entidad, tales como alteraciones en la laminacidn cortical,
heterotopias de la sustancia gris y atrofia difusa (12) mos-
trando inicamente leucomalacia parasagital sin ningin otro
hallazgo patolégico.

A pesar de ser la NF la EN mas frecuente no fue alta su
asociacion a epilepsia en éste estudio. La prevalencia de epi-
lepsia en pacientes con NF se sitia entre el 3 y el 7,3% (24).
Aunque la frecuencia es claramente superior a la observada
en la poblacion general, indudablemente en muchos pacien-
tes con NF-I, la presencia de convulsiones tan s6lo pone de
manifiesto una mera coincidencia de dos procesos frecuen-
tes. Al igual que ocurre con otros trastornos neurocutineos,
se han descrito diferentes tipos de convulsiones, incluidos
los espasmos infantiles (25). Los 2 pacientes con NF tipo 1
y 2 cursaron con epilepsia con caracteristicas similares. El
primer caso presentd una afectacion motora importante (te-
traplejia espastica) y cursaba con crisis convulsivas recurren-
tes que respondieron favorablemente al VPA. El segundo
caso presento crisis focales de breve duracion y sin compro-
miso de la conciencia con una excelente respuesta a la OXC,
lo que coincide con lo descrito en la literatura en la cual se
describe que en la mayor parte de los casos se obtiene un
control terapéutico adecuado con la medicacion antiepilépti-
ca habitual.

En la presente serie solo se reportd un caso de PHACE,
en el que se presentaron anomalias del esternon adicional-
mente a las descritas tradicionalmente, lo cual le confiere la
denominacién de PHACES. A pesar que muchos casos que
describe la literatura evolucionan favorablemente la paciente
fallecio antes de los 3 meses de edad.

Finalmente, es de gran interés para el clinico que se en-
frenta a cuadros convulsivos recordar la asociacion embrio-
logica neuroectodermal y sus derivados cerebro-piel, de ma-
nera que la presencia de crisis convulsivas y cualquier tipo
de lesion en piel y faneras, deben hacer sospechar una EN o
Facomatosis. Las EN requieren tratamiento y seguimiento
multidisciplinario de por vida, incluyendo especialmente a
pediatras, dermatologos, genetistas, neurdlogos, neurociruja-
nos, ortopedas, oftalmélogos, endocrindlogos y cirujanos
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vasculares entre otros. Debe vigilarse a los pacientes por
complicaciones oncoldgicas, esperadas en alrededor de 10%
de los casos. La valoracion genética es fundamental en todos
los pacientes con EN, lo cual constituye una de las limitacio-
nes de éste estudio, debido a que, atin cuando todos los pa-
cientes fueron referidos para la respectiva evaluacion genéti-
ca, esta no se cumplid en la totalidad de los pacientes.
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