SALA DE

PRESENTACION NEUROLOGICA

Las principales caracteristicas neurolégicas de los pacientes con sindrome de Sturge-Weber incluyen
convulsiones, dolor de cabeza, déficits neurolégicos focales y deterioro cognitivo y psicologico.

@ Convulsiones

e Las convulsiones se desarrollan en 70 a 80% de los pacientes con sindrome de Sturge-Weber. El riesgo de
desarrollar convulsiones es mayor en los primeros dos anos.

e El 75% de las personas con convulsiones tienen el evento inicial durante los primeros meses de vida, a
menudo junto con hemiparesia. u otros déficits focales.

e El curso natural del sindrome de Sturge-Weber depende de la presencia, persistencia y resistencia al
tratamiento de convulsiones. El inicio de las convulsiones antes del afio de edad y la aparicion de episodios
de estado epiléptico predicen una situacion desfavorable.

e Las convulsiones suelen ser convulsiones motoras focales o convulsiones tonico clénicas secundariamente
generalizadas, pero espasmos infantiles, convulsiones mioclonicas y también pueden producirse
convulsiones atonicas.

e Muchos pacientes tienen convulsiones frecuentes y repetidas, pero algunos nifios sélo tienen convulsiones
ocasionales. En algunos pacientes, las convulsiones pueden agruparse.

¢ Los estudios de EEG documentan una disminucidn de la amplitud y frecuencia de la actividad
electrocerebral en el hemisferio afectado. Suelen estar presentes focos de picos difusos, multiples e
independientes.

e Laresonancia magnética del cerebro con realce de gadolinio es la modalidad de imagen preferida para
evaluar el alcance y la gravedad de afectacién intracraneal. La resonancia magnética cerebral puede ser
ocasionalmente negativa durante los primeros meses (o incluso afos) de vida a pesar de mostrando
anomalias posteriormente.

e Cuando un nifio se presenta con una convulsidon de inicio reciente, se debe buscar una consulta neurologica.
Estudios de rutina que incluyen Se deben obtener glucosa en sangre, electrolitos, calcio y magnesio séricos y
CBC para evaluar los factores precipitantes. También deben obtenerse estudios de EEG y de neuroimagen,
como tomografia computarizada o resonancia magnética del cerebro. Debe establecerse un régimen
antiepiléptico agresivo desde la primera convulsion.

e La detencién del estado epiléptico es de suma importancia. El manejo inmediato incluye la evaluacion de las
funciones vitales, el establecimiento de vias intravenosas, la toma de muestras de sangre para la
investigacion de posibles causas metabdlicas o infecciosas y benzodiazepinas intravenosas como el
lorazepam. Las benzodiazepinas intravenosas pueden repetirse si es necesario. Si las convulsiones no se
controlan minutos después de la administracién de benzodiazepinas, se debe administrar fosfenitoina o
fenobarbital IV en dosis adecuadas. Para el estado epiléptico resistente, se requiere una estrecha
monitorizacion EEG y la supervision por parte de personal médico y de enfermeria especializado en la unidad
de cuidados intensivos. Puede ser necesaria anestesia general con barbitlricos intravenosos u otros
agentes, bloqueo neuromuscular y asistencia respiratoria.

e Aproximadamente la mitad de los pacientes logran un control completo con agentes antiepilépticos
estadndar y una proporcion significativa de los pacientes restantes logran un control parcial.

e En casos médicamente refractarios, la reseccion cortical focal o la hemisferectomia pueden mejorar el
control de las convulsiones y pueden prevenir el deterioro cognitivo.
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% Dolores de cabeza

Aproximadamente la mitad de los pacientes se quejan de dolores
de cabeza. La migraia representa el tipo de dolor de cabeza mds frecuente.

Los dolores de cabeza ocurren comidnmente después de ataques epilépticos. En
algunos pacientes, los dolores de cabeza pueden deberse a glaucoma.

Los dolores de cabeza deben tratarse como en otras personas. Sin embargo, debido al
mayor riesgo de déficits neurolégicos focales, Probablemente deban evitarse los agentes vasoconstrictores
como los triptanos y los cornezuelos.

Cuando un paciente presenta un dolor de cabeza intenso por primera vez, se debe obtener una consulta
neurologica para establecer un diagndstico. Se deben realizar neuroimagenes y andlisis del liquido
cefalorraquideo si se producen complicaciones inesperadas como Se sospecha hemorragia e infeccién
intracraneales.

El andlisis del liquido cefalorraquideo puede excluir una hemorragia subaracnoidea o una infeccion del
sistema nervioso central.

Los estudios de neuroimagen estdn indicados para dolores de cabeza recurrentes que no cumplen la
definicion estricta de migrafa u otras trastorno de cefalea primaria. Para los dolores de cabeza recurrentes
tipo migrafna, puede ser necesaria una terapia preventiva.

Déficits neuroldgicos focales

La hemiplejia ocurre en al menos un tercio de los casos y se localiza en el lado opuesto a las marcas de
nacimiento faciales del vino de Oporto.

La hemiplejia suele aparecer por primera vez después de un episodio de convulsidn y puede volverse mas
grave con la recurrencia de convulsiones.

La hemiplejia estd presente en la mayoria de los pacientes, ya sea sola o en asociacidn con hemiparesia.
Hemiplejias transitorias que no siguen un ataque epiléptico y, a veces, se acompanan de dolores de
cabeza similares a las migrafias son observados En muchos casos de sindrome de Sturge-Weber. Estos
episodios hemipléjicos aparentemente no son de naturaleza epiléptica y pueden ser una consecuencia
de alteraciones vasomotoras dentro o alrededor del angioma.

La hemorragia intracraneal es bastante rara, pero se ha documentado en algunos casos.

Cuando un nifio presenta un déficit neuroldégico focal agudo, la determinacion de la causa es esencial
para guiar la terapia.

En teoria, algunos médicos han utilizado aspirina en dosis bajas para prevenir trombosis venosas
recurrentes se supone que causa episodios similares a un accidente cerebrovascular y déficits focales.
Sin embargo, la falta de ensayos clinicos controlados y la ariabilidad clinica del sindrome hacen
imposible determinar si la aspirina es (til.



PRESENTACIONES OFTALMICAS

Las anomalias oftalmicas son parte del sindrome de Sturge-Weber (SWS). La siguiente informacién estd disefiada
para ofrecer a los médicos de la sala de emergencias informacion sobre los hallazgos oculares comunes
exclusivos del SWS y los problemas oculares especiales que pueden experimentar los pacientes con SWS.

Hallazgos oculares comunes (tipicos) de SWS

e Marca de nacimiento en vino de Oporto que afecta a los parpados

e Diferenciarse del eritema por la falta de sensibilidad, la presencia de bordes bien delimitados que a
menudo respetan la linea media y falta de calor al tacto.

e Ojos rojos (prominencia de vasos conjuntivales y epiesclerales).

e Diferenciar de la inflamacion ocular por falta de secrecién, falta de dolor, complejos de vasos diminutos
claramente visibles, tortuosos yteleangiectdsico en apariencia y ausencia de sintomas.

e Laretinay el reflejo rojo aparecen mds rojos de lo habitual o que en el ojo contralateral no afectado.

» Debido a hemangioma coroideo (la coroides se encuentra debajo de la retina).

e Se diferencia de la hemorragia retiniana por la ausencia de manchas de sangre distintas y la aparicién de
enrojecimiento difuso. Particularmenteobvio en SWS unilateral en comparacién con el ojo no afectado.

Problemas oculares comunes de SWS

e Inflamacion de los parpados que ocurre con mayor frecuencia al despertar.

e Diferenciar de la celulitis por el antecedente de un periodo prolongado de decubito, recurrencia, ausencia
de fiebre, ausencia de sensibilidad, faltade eritema verdadero (ver arriba), falta de calor al tacto y
resolucion en horas sin tratamiento.

e Glaucoma: puede presentarse, especialmente en ninos menores de 5 anos, con ojo agrandado ipsolateral,
fotofobia, lagrimeo,cérnea turbia, disminucion del reflejo rojo y agrandamiento de la copa del nervio
Optico.

e Todos los signos y sintomas no son necesarios para el diagndstico.

e Requiere derivacion urgente a un oftalmdlogo si se presentan signos o sintomas sospechosos.

e El glaucoma en nifios mayores generalmente se presenta sin sintomas o signos, excepto copa del nervio
Optico agrandado, pero puede teneralgunos de los hallazgos mencionados anteriormente.

e Presion intraocular significativamente mds alta que en el ojo no afectado contralateral.

e Asegrese de revisar la vision en ambos ojos, con anteojos puestos y / o con un orificio de alfiler para
obtener la mejor medida de agudeza visual corregida. t Defectos del campo visual, especialmente en nifios
con convulsiones y aquellos que han tenido hemisferectomia, el mas comuan es uno hemianopsia lateral.

e Disminucién de la vision periférica, comin debido a compromiso cerebral o glaucoma.

e E| desprendimiento de retina y otras complicaciones del hemangioma coroideo son muy raras.

e Derive al oftalmélogo si se descubre un nuevo descubrimiento de disminucidn de la visiébn en un ojoy
pupilar ausente o blanco (leucocoria) prueba de flujo .
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@ Consideraciones Especiales

e Todos los bebés recién nacidos con SWS y marcas de nacimiento en vino de Oporto que afecten a los
parpados y [ o al cerebro deben ver a un oftalmélogo en las primeras semanas de vida. Los nifios con una
marca de nacimiento en los parpados en el vino de Oporto pueden tener riesgo de glaucoma durante toda
su vida y requieren un examen ocular periédico, a menudo bajo anestesia o sedacién en los primeros afos
de vida, hasta que puedan despertar.

e Cualquier nifio que haya tenido una cirugia ocular previa y se presente a la sala de emergencias con un ojo
rojo (por encima de la linea de base), dolor o cualquier otra inquietud ocular (incluida la conjuntivitis) debe
ser derivado urgentemente a su oftalmdlogo.

Los nifios con glaucoma a menudo toman multiples medicamentos. En general:

Red Top Drops = dilatadores de pupila (simpaticomiméticos o parasimpaticoliticos).

Green Top Drops = constrictores pupilares (parasimpaticomiméticos).

Purple Top Drops = agonistas alfa.

Orange Top Drops = inhibidores de la anhidrasa carbdnica.

Otros: pueden estar en uso andlogos de prostaglandinas topicas, antibibticos, esteroides y otros
fadrmacos antiinflamatorios.
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o También puede estar usando esteroides orales o inhibidores de la anhidrasa carbdnica orales para
problemas oculares.

Tenga en cuenta que algunos frascos pueden contener mds de un agente (preparacion combinada).
Los niflos con SWS que reciben ciertos agonistas alfa (por ejemplo, brimondina) pueden ser mds propensos a
los efectos secundarios sedantes que pueden ser agudo y dramatico. En bebés o nifios con SWS grave,
también se pueden observar bradicardia, apnea e hipotermia, incluso si sélo una gota dada.

e Siun nifo ha tenido un implante de tubo de drenaje de glaucoma (también llamado setén o tubo), puede
haber un cuadrado blanquecino visible en el borde de la cérnea en un cuadrante Este es el tejido que se usa

para cubrir el tubo de pldstico. Si un niflo se ha sometido a una cirugia de glaucoma, es posible que tenga una

masa (ampolla) de apariencia quistica, vascular o avascular, en uno o mds cuadrantes mas allé del borde de
la cornea. Esta es el area esperada de drenaje de liquido.

PRESENTACION DE LA MARCA DE NACIMIENTO DEL VINO DE OPORTO.

Las marcas de nacimiento de PortWine (malformaciones vasculares capilares) de la cara son el sello distintivo
del sindrome de Sturge-Weber.

Heridas en las marcas de nacimiento del vino de Oporto

e Las marcas de nacimiento del vino de Oporto se componen de un exceso masivo de vasos sanguineos
capilares. Si bien estos vasos tienen un flujo bajo, las heridas en las marcas de nacimiento del vino de
Oporto pueden sangrar significativamente mdas que la piel normal.

¢ Los vendajes de compresion son importantes antes y después de suturar heridas en marcas de nacimiento
en vino de Oporto.

¢ La anestesia local es la misma que para cualquier herida.

¢ No se debe realizar una electrocoagulacion extensa de los vasos sanguineos dérmicos sangrantes para
evitar necrosis.

¢ Las heridas mas profundas requieren suturas dérmicas para obtener una alineacion dérmica perfecta. Las
suturas 4.0 resolubles deben ser usadas.

¢ Las suturas cutdneas no deben ser reabsorbibles, 4.0 0 5.0 y deben retirarse en 7-10 dias.

Los pacientes deben usar un vendaje compresivo durante las 24 horas posteriores a la sutura.
¢ Los pacientes deben ser vistos en seguimiento los préximos dias.

Granulomas pidégenos en marcas de nacimiento del vino de Oporto

¢ Los granulomas pidgenos son crecimientos neovasculares que se observan en la piel normal, pero también
ocurren comUdnmente en las marcas de nacimiento del vino de Oporto.

e Tienen una superficie muy friable y sangran con frecuencia.
La anestesia local es la misma que para cualquier lesidn cutdnea.

e El mejor y mds simple tratamiento para los granulomas pidgenos es la extirpacion superficial y luego la
cauterizacion o laser. fotocoagulacion de la pdpula sangrante.

¢ El sangrado de la herida subsiguiente se controla mejor mediante presion y electrocoagulacién suave.

e Puede producirse una recurrencia de la lesidn que requiera un nuevo tratamiento.

¢ La cirugia de escisién dard lugar a una cicatriz mds grande y debe ser realizada por médicos con
experiencia en el tratamiento de granulomas pidégenos.

e Para lesiones de menos de 5 mm, el tratamiento con Iéser de colorante pulsado, si estd disponible, es
simple y puede ser efectivo.

Otras afecciones dermatologicas de la piel relacionadas con una marca
de nacimiento en vino de Oporto

e Las afecciones cutdineas comunes como el eccema, el acnég, el impétigo y la mayoria de las enfermedades de
la piel pueden tratarse de la misma forma que en los pacientes sin marcas de nacimiento del vino de Oporto.
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