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1. DESCRIPCION DEL SINDROME
1.1. Historia y etiologia

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

En la mayor parte de los casos, la enfermedad afecta sélo a algunos de esos
organos, pero la afectacion es muy variable, desde tinicamente pequeiias altera-
ciones cutaneas hasta retraso mental importante y problemas en multiples 6rganos
(este fenomeno se denomina “expresividad variable”).
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La enfermedad fue descrita por primera vez por Bourneville en 1880, por lo que
también se denomina enfermedad de Bourneville. El apelativo de Esclerosis
Tuberosa proviene de la apariencia que tienen las lesiones tumorales, que son
esclerosas, calcificadas y recuerdan a tubérculos.

El origen de la enfermedad es heterogéneo. Radica en la alteracién de unos
genes, algunos de ellos ya identificados y otros todavia no. Se sabe que muchos
individuos con la enfermedad tienen alterada una porcion del cromosoma 9 (locus
9q34), del cromosoma 16 (locus 16p13) o del cromosoma 11 (locus 11g21). Pero
es posible que estén implicadas en la enfermedad otras porciones de material
genético. Esto dificulta en muchas ocasiones el diagnostico y el consejo genético.

Estos genes contienen informacion para la sintesis de unas proteinas 1lamadas
hamartina y tubarina, que se cree que son inhibidores tumorales. Al ser anomalos
esos genes, no se producen los inhibidores y, por tanto, existe tendencia a la apa-
ricion de tumores, que suelen ser benignos. Estos mismos genes estan implicados
en el correcto desarrollo de las células fetales, que deben emigrar, proliferar y
diferenciarse para constituir un 6rgano maduro y sano. Asi, su alteracion implica
errores en la diferenciacion de algunas células como, por ejemplo, las del sistema
nervioso, siendo ésta la base para la aparicion de los problemas neurologicos.

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

A pesar de ser una enfermedad hereditaria, aproximadamente el 60% de los
casos son esporadicos, es decir, de aparicién espontanea, sin que ninguno de los
progenitores tengan la enfermedad. Esto se debe a que aparecen nuevas mutacio-
nes, nuevos errores en los genes de las células germinales que formaran el nuevo
embrion (6vulo o espermatozoide).

Estos progenitores normalmente no tienen otro hijo con la enfermedad, porque
la mutacion fue esporadica y no heredada de ellos. A pesar de eso, se ha visto que
algunas familias aparentemente sanas tienen mas de un hijo con la enfermedad.
Esto se¢ puede deber a dos motivos: que los progenitores tengan la mutaciéon gené-
tica pero no tengan manifestaciones fisicas de la enfermedad y por lo tanto no
estén diagnosticados, o también puede deberse a una infrecuente situacion: indi-
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viduos que solo tengan estas mutaciones en algunas células germinales y las trans-
mitan asi a su descendencia (fendomeno llamado “mosaicismo gonadal”).

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

1.2. Incidencia

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

2. CARACTERISTICAS BIOMEDICAS, PSICOLOGICAS, CONDUC-
TUALES Y SOCIALES

2.1. Caracteristicas biomédicas

Afectaciéon neurolégica
Alteraciones anatomicas en el cerebro:

s Tuberes corticales: Son tumores pequeiios, de uno a dos centimetros de
tamafio, de color grisaceo y bien delimitados. Puede haber desde unos
pocos a varias decenas. Se sitlan preferentemente en los 16bulos cerebrales
frontales y parietales. Estan formados por neuronas y tejido neural que no
se diferencié adecuadamente en el embrion.

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

Nodulos gliales subependimarios: Estan constituidos por tejido glial (da
soporte estructural a las neuronas) y tejido vascular, y estan formados por
células muy grandes. Tienen tendencia a calcificarse, lo que permite su
mejor visualizacion radiografica.
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los nédulos ghales subependlmanos Por ‘tamano que presentan pueden
bloquear el sistema de drenaje del qudo efaloraquideo y producir hiper-
tension endocraneal "

* Crisis epilépticas: (en el 92% dé los casos) Se deben especialmente a la pre-
sencia de tuberes corticales o defectos corticales microscépicos. La grave-
dad de las crisis est4 relacionada con el nimero de tiberes existentes'y con
su localizacién. Esto determina la respuesta al tratamiento, que serd peor
cuanto mas alterado esté el cerebro. La precocidad de las crisis y la mala
respuesta al tratamiento, determina un mal pronostico en el desarrollo neu-
ropsiquico. Un mal control de las crisis puede ocasionar dafio cerebral acu-
mulativo, de ahi la importancia del tratamiento precoz y agresivo.

* Retraso mental: Son debidas a las alteraciones estructurales cerebrales y al
dafio que producen las crisis epilépticas, especialmente las que ocurren
antes de los 5 afios de vida.

Sintomas derivados del astrocitoma de células gigantes: (que se da en el
10% de los casos): Empeoramiento de las crisis epilépticas, cambios de
comportamiento, aparicion de déficits neurologicos focales y aumento de la
presion intracraneal por el bloqueo de los ventriculos cerebrales. El tumor
puede sangrar y producir de esta manera un empeorarmento brusco del esta-
do del paciente. ;

.

Sintomas motores: ( muy infrecuentes): Hﬁmiplejia, incoordinacién de
movimientos por disfuncién cerebelosa, movimientos involuntarios, etc.

Tabla 1. Afectacién neuroldgica.

Afectacién cutéuen

Manchas hipocrémicas, acrémicas o rnanchas no plgmentadas (90% de los
casos).

* Angiofibromas faciales (70 - 80% de los 'ckasos) Son tumoraciones peque-
fias formadas por tejido vascular y conectivo. Si. exlsten podemos decir.con
seguridad que el individuo padece ET. - :
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« El parche lijoso, “piel de marras
con bordes 1rregu1ares y superficie p
duzco. Se localiza en la espalda o en los fl ;cos

* Los fibromas ungueales: son lesmnes camosas que se or gm‘ alrededor o
debajo de las uifias. o ~f : . ;

* Las placas fibrosas: son formacwnes de color rosada, prommentes locali-
zadas en la frente o én las mcjlllas ,

Tabla 2. Afectacién cutanea.

Afectacion renal

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

* Quistes renales.

Tabla 3. Afectacién renal.

Afectacion cardiaca

* Rabdomiomas cardiacos (70% de los casos): Tumores que pueden generar
arritmias o insuficiencia cardiaca.

Tabla 4. Afectacion cardiaca.

Afectacién oftalmoléglca

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

Tabla 5. Afectacion oftalmolégica.
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Otros problemas asociados
+ Afectacion pulmonar.
 Afectacion digestiva.
* Afectacion vascular.
+ Afectacion Osea.

* Afectacion del esmalte dentario.

Tabla 6. Otros problemas asociados.
2.2. Caracteristicas psicolégicas, conductuales y sociales

Dado que la Esclerosis Tuberosa es una enfermedad heterogénea y de afecta-
cién muy variable, los sujetos que tienen ET presentan una gran variabilidad en
los distintos aspectos psicologicos que acompaiian a las manifestaciones clinicas.

Discapacidad intelectual

* Puede aparecer entre un 60- 70 % de los casos. Se ha visto que el 85 % de
los nifios con ET que presentan espasmos en flexion tienen retraso psiquico
importante. El 15% restante tiene un cociente intelectual normal, pero en
ambos casos existe tendencia al comportamiento autista. Dependiendo del
nivel de discapacidad pueden ser integrados en el sistema escolar regular y
desarrollaran habilidades mentales y motoras similares a las de sus compa-
fieros, y otros llegaran hasta cierto nivel de habilidad mental y motora y de
ahi no pasaran.

Crisis convulsivas

* Hay una mayor predisposicion a las crisis convulsivas en los nifios que en
los adultos. Suelen comenzar al afio de vida en forma de “espasmos infan-
tiles” o “espasmos en flexion” (que suele corresponderse con un trazado de
hipsarritmia en el electroencefalograma, conformando el “sindrome de
West”). Este tipo de crisis, junto con alteraciones cutdneas caracteristicas,
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tienen una gran importancia diagnostica porque a menudo son la forma de
presentacion de la enfermedad en los lactantes. También pueden darse cri-
sis focales simples o complejas, crisis tonico-clonicas generalizadas, crisis
atonicas, tdnicas, mioclonicas y ausencias atipicas.

* Importa recordar que no todos los nifios epilépticos presentan cambios de
personalidad; no es especifica de este sintoma. Esta se puede encontrar con
mas frecuencia en nifios con un nivel de inteligencia normal. Dichos cam-
bios no son homogéneos.

Rasgos autistas

« El autismo puede definirse hoy como un continuum en el que en un extre-
mo se sitan sujetos con marcado aislamiento e indiferencia respecto de
otros (o situaciones), ausencia de motivacién comunicativa, y ausencia de
imaginacion significativa y de juego de ficcion. En el otro extremo estarian
los individuos con menos afectacion y las caracteristicas serian las siguien-
tes: empleo de un lenguaje elaborado, pero con escasa implicacién en rela-
cion con los demas; cierta habilidad para reconocer sentimientos a nivel
intelectual, pero con dificultades en el drea emocional, y contenidos inte-
lectuales obsesivos con limitaciones de intereses.

+ Estos rasgos pueden variar segiin la gravedad del trastorno, la edad, el sexo,
la adecuacién y eficiencia de los tratamientos, y €l compromiso y apoyo
familiar.

Hiperactividad

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

» Puede ser el problema més dificil e 1mtant¢ para la familla y la escuela En
nifios con ET se ha observado agremén, furi. ,1mprev1sta hlperacuwdad

~deficiencia atencional, comportam;ento obseswo-compulswo, falta de
comunicacién verbal, dificultad para salirala calle por temor una conduc-
ta 1mprev1sxble, o anttsoclal it :

* Los comportamlentos mas pemlrbadores lo son en razén de Ia mowhdad
Personalidad b

* La estructura de la personahdad vaa orgamzarse forzosamente alrededor y
en funcion de las caracteristicas clinicas y psmologlcas de cada sujeto: cri-
sis convulsivas, rasgos autistas, dzscapamdad mental y otros trastornos psi-
colégicos. Todo ello configuraré un perﬁl personal ﬁmco, con manifesta-
ciones de irritabilidad, labilidad en el 4nimo y el humor, reacciones de cole-
ra o benevolencia excesiva, elementos de dependenma, trastornos de aten-
cion, falta de iniciativa, Ientltud mtelectual mestablhdad pswomotora
impulsividad...

Tabla 7. Caracteristicas psicologicas, conductuales y sociales.

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

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

1. “Nifios con autismo o conducta hipercinética después de espasmos infanti-
les”. De los 69 nifios estudiados, presentan autismo, 40 (58 %); hiperactivi-
dad, 41 (59%) y autismo unido a conducta hiperactiva, 32 nifios (46%).
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2. En un segundo estudio, esta vez sobre “Alteraciones Psiquiatricas en nifios
con Esclerosis Tuberosa” los datos totales son los siguientes: de los 90 casos
no presentan problemas de conducta 29 (32%). Manifiestan, psicosis 46
(51%), hiperactividad 53 (59%), hiperactividad psicética 37 (41%), agresivi-
dad 12 (13%), Hiperactividad con agresividad 12 (13%), hiperactividad y
agresividad 12 (13%), e hiperactividad psicotica y agresividad 7 (8%).

Podemos observar como si pueden coincidir algunos rasgos en determinados
sujetos, pero también que no todas las caracteristicas tienen la misma incidencia
en todos los nifios con ET.

3. DIAGN(')STICO Y EVALUACION: POSIBILIDADES DE PREVEN-
CION, DETECCION TEMPRANA, TECNICAS E INSTRUMENTOS

3.1. Diagnéstico y evaluacién

El diagnostico se puede realizar en diferentes etapas de la vida, segin la forma
como debute la enfermedad. En un lactante se manifiesta frecuentemente con
espasmos en flexion y manchas hipocromicas en la piel. Mas tarde en la infancia,
suele manifestarse con epilepsia y angiofibromas faciales. En la edad adulta,
puede debutar con alguna manifestacion visceral, por ejemplo renal. No hay que
olvidar que los periodos de desarrollo iniciales son estadios de una mayor labili-
dad y una identificacion temprana es esencial para permitir cualquier tipo de inter-
vencion.

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

Criterios Primarios

* Angiofibromas faciales.
+ Fibromas ungueales multiples.
» Tubérculo cortical, confirmado histologicamente.

*» Noédulo subependimario o astrocitoma de células gigantes, confirmados his-
tolégicamente.

* Astrocitomas retinianos multiples.
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Criferigs Secundarms e

* Pariente de primer grado afectado.

« Rabdomioma cardiaco, confirmado hisiolégiea:é raciiogréﬁcamente.

« Otros hamartomas retinianos o manchas acrénicas en la retina.

* Tubérculos cerebrales, confirmados radiograficamente.

* Nédulos subependimarios no calcificados, confirmados radiograficamente.
» Mancha de piel aspera “de chagrin”.

* Placa fibrosa frontal.

+ Linfangiomatosis pulmonar, confirmado histolégicamente.

* Angiomiolipoma renal, confirmado histologica o radiograficamente.

* Quistes renales tipicos de ET, confirmados histolégicamente.

Criterios Terciarios
* Manchas hipocromicas en piel.
* Quistes renales, confirmados radiograficamente.
+ Cavidades pequefias en el esmalte o “enamel pitting”.
* Polipos rectales hamartomatosos, confirmados histologicamente.
* Quistes 0seos, confirmados radiograficamente.
+ Linfangiomatosis pulmonar, confirmada radiograficamente.

* Heterotopias de la substancia blanca cerebral, confirmada neuroradiografi-
camente.

+ Fibromas gingivales.
* Angiomiolipoma no renal, confirmado histologicamente.

* Espasmos infantiles.

Tabla 8. Criterios diagndsticos.
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De esta forma podemos decir que una persona tiene ET MANIFIESTA si tiene
un criterio primario, dos secundarios o un secundario y dos terciarios. ET PRO-
BABLE si tiene un criterio secundario y un terciario o tiene tres terciarios y SOS-
PECHA de ET si tiene uno secundario o dos terciarios.

El diagnéstico precoz y la identificacion de un modo de transmision de padres
a hijos nos brindan la posibilidad de ofrecer a los padres un consejo genético en
relacion con las posibilidades de una nueva descendencia enferma. La meta del
consejo genético es asegurar que la familia entienda las implicaciones genéticas
del diagnostico y ayudarles con la informacién adecuada a tomar las decisiones
médicas y personales adecuadas. También se puede precisar el consejo psicologi-
co para asuntos relacionados con la aceptacion y adaptacion al diagnoéstico.

En el seguimiento de los casos, se debera realizar una evaluacion periddica que
nos permitird identificar de manera temprana la aparicion de crecimientos tumo-
rales u otras complicaciones, con la consiguiente implementacién de medidas
terapéuticas oportunas.

3.2. Técnicas e instrumentos
3.2.1. Al establecer el diagnéstico

En el momento del diagndstico, que debe ser establecido o confirmado con el
neuropediatra, se deben realizar una serie de exploraciones para determinar el
grado de afectacion del paciente.

Estudios de neuroimagen

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

Estudios de imagen renal

* Se realizard mediante ecografia, TAC o resonancia magnética (RM). Si se
detectan quistes renales, el paciente debe ser derivado al nefrélogo infantil.
Si se detectan angiomiolipomas aislados, no se tiene que repetir el estudio,
aunque la “Tuberous Sclerosis Alliance” de Estados Unidos recomienda un
control cada seis meses a un afio, hasta que se estabilice el tamafio de la
lesién o hasta que ésta involucione.
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Estudios de imagen cardiaca

* Se realizard ecografia. Si se detectan rabdomiomas en la pared del corazon
y éstos son asintomaticos, no precisan seguimiento, pues tienden a desapa-
recer espontaneamente. Al igual que en el caso de los angiomiolipomas
renales aislados, la asociacion estadounidense recomienda el control anual
o bianual hasta la involucién o estabilizacion de las lesiones.

Estudios de fondo de ojo

Estudios de los familiares

* A los padres y hermanos de un nifio diagnosticado de ET se les debe reali-
zar una serie de examenes, que incluyen: fondo de ojo, TAC o RM cerebral,
estudio de imagen renal (generalmente ecografia) y busqueda de manchas
hipocrémicas cutdneas mediante una lampara de Wood.

Tabla 9. Técnicas e instrumentos.
3.2.2. A lo largo de la evolucion

* Se realizara electroencefalograma si hay crisis epilépticas. Su periodicidad
dependera del grado de las crisis.

* Se realizara TAC craneal cada cinco anos, para un correcto control de los
ndédulos subependimarios y de su localizacién en relacion al agujero de
Monro.

Se realizard RM cerebral en caso de que se plantee la exéresis quirirgica de
algin tuber cerebral cortical, pues esta exploracion define mejor las estruc-
turas cerebrales que la TAC. Sin embargo, la “Tuberous Sclerosis Alliance”
recomienda una RMN cada uno a tres afios.

+ Se hara psicometria y cuantificacion del cociente intelectual, especialmente
en nifios con problemas escolares o en el momento de comenzar la escuela,
para situarles en el nivel educativo adecuado.

4. PRONOSTICO MEDICO Y PSICOPEDAGOGICO

Las expectativas de futuro en sujetos con manifestaciones minimas suelen ser
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positivas. Por el contrario, los nifios con discapacidad intelectual grave o profun-
da, con convulsiones incontrolables, etc., tienen un mal prondstico. En general, se
puede decir que, dado el tipo de enfermedad que es la ET, tan heterogénea y de
afectacion tan variable, la evolucion de la enfermedad dependera del grado de
severidad que presente en cada sujeto, y de los apoyos psicopedagogicos que tanto
¢l como su familia pueden recibir.

5. TRATAMIENTO: BUENAS PRACTICAS
5.1. Ambito médico

No existe tratamiento especifico para curar la Esclerosis Tuberosa. El trata-
miento esta condicionado a las manifestaciones clinicas que presente cada paciente.

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

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

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

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

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

Actualmente se estan investigando tratamientos dirigidos a la raiz del problema:
se estan buscando moléculas que actlien como deberian hacerlo aquellas que en
estos enfermos estan alteradas (tubarina, hamartina). Se estd investigando ya algu-
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na substancia, como por ejemplo la rapacina o la quinasa 56. A pesar de todo,
sigue sin existir un tratamiento farmacoldgico para la Esclerosis Tuberosa.

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

5.2. Ambito psicopedagégico

El tratamiento se ha de ajustar a los sintomas. Existen elementos substantivos a
considerar, fundamentales para la intervencion psicoeducativa. Como dice Fierro
(1990: 267): “Cada nifio progresa segun su propio desarrollo diferenciado, pecu-
liar y en definitiva individual... (no obstante) algunos nifios se presentan con un
desarrollo lento, retrasado en... disarmonico retardado respecto... a los umbrales
evolutivos alcanzados por la gran mayoria de los compaiieros de su edad. Es algo
mds serio que un retraso mental... Es un retraso en los procesos evolutivos de per-
sonalidad y de inteligencia, de capacidad para aprender, para desenvolverse en
la vida y para relacionarse con los demds”. Estos criterios son semejantes a los
considerados por la AAMR.

5.2.1. Fase previa o de conocimiento inicial

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

Las personas afectadas de ET deberan ser evaluadas individualmente respecto a
su desarrollo mental, aspectos psicomotores, habilidades lingiiisticas, elementos
de dependencia, adaptacion social, alteracion de conducta, etc. En cada uno de
estos aspectos pueden presentar puntos fuertes 6 débiles segiin el grado de afec-
cion de la enfermedad, la edad en la que se manifiesta, las circunstancias perso-
nales y el entorno del sujeto.

Como punto de partida nos parece importante:
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1. Hacer una valoracion global de la persona en situaciones semiestructuradas y
de actividad espontanea, juego libre, etc. con un objetivo multidimensional
(dimension fisica, psicologica, social, profesional si la hubiere, nivel de desa-
rrollo, comportamiento, etc).

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

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

Escala de evaluacion de la actividad glebal

100 Actividad satisfactoria en una amplia gama de actividades, nunca

91 parece superado por los problemas de su vida, es valorado por los
demas a causa de sus abundantes cualidades positivas. Sin sinto-
mas.

90 Sintomas ausentes 0 minimos, buena actividad en todas las areas,
81 interesado e implicado en una amplia gama de actividades, social-
mente eficaz, generalmente satisfecho de su vida, sin mas preocu-
paciones o problemas cotidianos.

Si existen sintomas, son transitorios y constituyen reacciones espe-

80 . . . . .

71 rables ante agentes estresantes psicosociales; s6lo existe una lige-
ra alteracion de la actividad social, laboral o escolar.

70 Algunos sintomas o alguna dificultad en la actividad social, labo-

61 ral o escolar, pero en general funciona bastante bien, tiene algunas

reacciones interpersonales significativas.
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60-51

50-41

40
31

30
21

20
11

10

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

Sintomas graves o cualquier alteracion grave de la actividad
social, laboral o escolar.

Una alteracién de la verificacion de la realidad o de la comunica-
cion o alteracion importante en varias areas como el trabajo esco-
lar, las relaciones familiares, el juicio, el pensamiento o el estado
de animo.

La conducta esta considerablemente influida por ideas delirantes o
alucinaciones o existe una alteracion grave de la comunicacion o
el juicio o incapacidad para funcionar en casi todas las 4reas.

Algin peligro de causar lesiones a otros o a si mismo u ocasional-
mente deja de mantener la higiene personal minima o alteracion
importante de la comunicacion.

Peligro persistente de lesionar gravemente a otros o a s{ mismo o
incapacidad persistente para mantener la higiene personal minima
o0 acto suicida grave con expectativa manifiesta de muerte.

Otra manera de acercarnos a la realidad de los sujetos con ET es conociendo lo
que otros colegas han desarrollado para resolver situaciones semejantes a la nues-

tra.

La Doctora Ann Hunt, tiene publicados diversos trabajos desde 1983 sobre la
Esclerosis Tuberosa, sus manifestaciones y sintomas. En la década de los 80 la
encontramos entrevistando a las familias de nifios afectados con ET para conocer
los problemas con los que se enfrentaban diariamente. Con la doctora J. Dennis
hacen un seguimiento a nifios de 5 afios para conocer mejor la afeccion de la
enfermedad en cada nifio, los progresos que se iban dando en cada uno de los sec-
tores que se habian propuesto analizar y a través de los cuales hacer un segui-
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miento personalizado de los mismos. Recogieron una gran cantidad de datos y con
ellos confeccionaron un perfil personal para cada nifio. Este perfil les servia de
referencia para valorar cada afio las modificaciones que se realizaban en cada una
de las dimensiones propuestas para el estudio: desarrollo mental general, capaci-
dad motorica, lenguaje normal, nivel de dependencia, comportamientos perturba-
dores, trastorno/s psiquiatricos. No s6lo conseguian conocer las variaciones que
en cada nifio se producian a nivel general de su vida, y en cada dimension, sino
también las diferencias entre los nifios afectados por la enfermedad E.T. y la
poblacion de nifios de 5 afios considerados sanos.

Una vez confeccionados los perfiles personales de los 88 nifios estudiados, éstos
fueron clasificados en uno de los cuatro grupos creados segun los codigos esta-
blecidos para el analisis. A cada cddigo se le asigndé un nimero de problemas,
seglin el cuadro siguiente:

Factor Codigo 1 Cédigo 2 Cédigo 3 Cédigo 4
Gravedad del Ninguna Moderada Grave | Muy Grave
problema
Desarrollo ESM(S) Aula | ESM(S) Aula

Escuela normal ESN(S).

mental general normal. especial

Puede andar | No puede andar | No puede andar
inseguro; no  |pero tiene movi-| ni tiene movili-
puede correr. |lidad auténoma. dad.

Capacidades | Puede correr y
motoras andar.

Sélo palabras | Solo balbuceos,

L enguaje normal| Aparentemente Algunas f.rases sueltas 0 |no produce soni
con sentido. . B
ecolalia. dos
Totalmente inde- | jndependiente | . Totalmente
. . ndependiente :
Dependencia | pendiente para para dos funcio-| para una fun- dependiente paraL

alimentarse, ase- 1 cién alimentarse, ase-
arse y vestirse, | 1S solamente. : arse y vestirse,

329



Trastornos graveJ
R del suefio: nece-
No conductas | Dos indices de | sita ;ngﬂatzicla |
. co Ortamlento Comp eta to 0 e
Comportamientos| perturbadoras T mprturba dor | fiEMPO que esté
perturbadores |segin se enume- pe et despierto: Se
ra en 4. segun se enume-) - comporta en
raen4. raend.  |piblico de forma
: tal que es dificil
sacarlo.
; “Autista” 0
Trastorno psi- ng;sggas?lfl;o(?omportamwnm Hiperquinético
orno p No trastorno. “Autista o menos uno de
quiatrico retrasoenel | .. N dos: m4
desarrollo Hiperquinético”.| los dos; mas
' agresividad.
Total Problema | | Unuacion Puntuacion Puntuacién Puntuacién
3 4-6 79 10-12

Tabla 11. Asociacion Andaluza de Esclerosis Tuberosa. Boletin n° 15.

Los datos sobre el desarrollo mental general fueron extraidos fundamentalmen-
te de los historiales clinicos donde se apreciaba una escasez en el uso de los ins-
trumentos de medida de la inteligencia. Esta informacién fue complementada con
los datos que se afiadieron y que fueron extraidos de las inscripciones escolares de
los nifios, segun estuvieran integrados en centros considerados normales (funda-
mentalmente escuelas publicas) o en centros donde pudieran ser atendidos en las
distintas dificultades de aprendizaje que tuvieran, bien de caracter moderado o
severo (escuelas especiales). Otras informaciones, (sobre aspectos motoricos, de
lenguaje y dependencia) fueron sacadas, no sélo de los historiales sino de las
entrevistas realizadas con los padres de los nifios y que fueron —después de anali-
zadas - incorporadas para confeccionar las graficas de los perfiles personales.

La conclusion a la que llegamos es que, si en la poblaciéon normal es importan-
te una educacion personalizada, desde la perspectiva de la discapacidad en gene-
ral y mas en concreto desde la Esclerosis Tuberosa, enfermedad tan heterogénea
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y plural en sus sintomas y manifestaciones, esta metodologia es esencial.
5.2.2. Fase de tratamiento en linea de intervencion psicopedagdgica

De todo lo dicho hasta aqui se deduce que la ET no tiene un tratamiento espe-
cifico, sino que debe ajustarse a las necesidades y apoyos que requiera cada per-
sona; es por lo que se sefala la necesidad de educacion especial de acuerdo a la
severidad de los rasgos. Ha de tener como objetivo, no sélo la disminucion o supe-
racion de las conductas inadecuadas, sino hacer progresar aquellas otras que tie-
nen una manifestacion débil o escasa.

La modificabilidad cognitiva es algo que hay que conseguir a través del ejerci-
cio. Cada individuo llegard méas o menos lejos en este terreno, pero no cabe duda
de que la persona mejor dotada no conseguird mucho de si misma si nunca, o raras
veces, pone en marcha sus mecanismos cognitivos. La definicion de 1992 de
AAMR (Luckasson et al.1992) nos habla de limitaciones substanciales, no s6lo en
el 4rea intelectual, sino también en habilidades de adaptacion. Recordamos aqui
algunos de los programas y acciones de apoyo que se adecuan al tratamiento.

Funcionamiento intelectual
* Programas
- Programa de Enriquecimiento Instrumental de R. Feuerstein y cols.

Objetivo del programa: provocar la modificacioén estructural de la inteli-
gencia y provocar en el individuo con el que se trabaja que su ejecucion
sea mas flexible en su relacién con tareas del entorno y/o académicas.

- Proyecto de Inteligencia Harvard

Objetivo: entrenar la habilidad para pensar. Hay distintos niveles. El pro-
grama bésico busca el entrenamiento de habilidades generales, a modo de
pretrequisitos, que pueden ser entrenables con el ejercicio. Ademas el pro-
grama tiene en cuenta aspectos tan importantes comio la motlvacmn el len-
guaje, el proceso de desarmllo, etc. iy
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- Programa Portage

Estd pensado fundamentalmente para sujetos en edad preescolar Da
importancia al desarrollo intelectual pero teniendo en cuenta areas como el
lenguaje, la motricidad, la socxahzaclén del sujeto y su grado de depen-
dencia.

Habilidades de adaptacién

Comunicacion

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

Autocuidado

Desde actividades basicas: aseo, comida, etc. hasta las de autodetermina-
cién.

Vida en el hogar

Desde las mas sencillas: preparar una comida, lavar la ropa, etc., orna-
mentacion, relacidn comunitaria, organizacion y direccion del hogar.

Sociales

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

Utilizar la comunidad

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

Auto-direcciéon

Acciones basicas de eleccion y preferencias..., hasta resolver problemas en
situaciones nuevas.

Salud y seguridad

Identificar los sintomas de enfermedad..., hasta saber protegerse de actos
vandalicos, y desplegar comportamientos adecuados socialmente.




+ Académicas funcionales

Desde la adquisicion de los aprendizajes mas basicos hasta todos aquellos

que le hagan cada vez un sujeto mas apto en la vida social e inter-relacional.
* Ocio y tiempo libre

Aprender a elegir seglin preferencias, gustos, intereses..., hasta organiZar

actividades para que otros disfruten.

* Trabajo

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

Tabla 12. Mejora de las capacidades cognitivas.

Para el tratamiento de los multiples handicaps y complicaciones asociados con
la discapacidad intelectual es apropiado un tratamiento multimodal, con una
orientacion evolutiva. Esto exigira la participacion de un grupo numeroso de espe-
cialistas que trabajen en colaboracion.

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

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

.

Terapia de conducta. Las técnicas de modificacion de conducta han demos-
trado ser eficaces para modelar la conducta de personas con discapacidad
intelectual, bien incrementando la conducta deseable, instaurdndola o redu-
ciendo (eliminando) la no deseable. Resulta 1til en el tratamiento de la agre-
sion, el desafio, la hiperactividad, las estereotipias, las autolesiones y el com-
portamiento social. En algunos casos pueden ensefiarse el entrenamiento de
control de esfinteres, a vestirse, a acicalarse, asi como las habilidades para
comer.
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* La psicoterapia de grupo ha sido quiza mas utilizada que la individual, ya que
es especialmente util para los adolescentes y adultos jovenes que necesitan el
apoyo de sus compafieros para poder separarse de sus familias y ademas se
puede usar como modelos de rol.

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

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

La musicoterapia: Ya desde la antigiiedad se sabe que existe una relacion
entre musica y salud. En Espafia, segun nuestro criterio, esta ain poco desa-
rrollada. Esta modalidad terapéutica tendra que configurarse en cada proceso
segun las necesidades personales y los objetivos que se quieran alcanzar. La
musica es un medio, un lenguaje compartido de sonidos, ritmos, espacios,
tiempos..., en los que terapeuta y sujeto pueden llevar a cabo una interrelacion
y un conocimiento al servicio de la patologia que se quiera sanar.

La ludoterapia. Favorece poner en juego los objetivos educativos relaciona-
dos con la interaccion social y la actividad funcional con objetos: comunica-
cién, representacion simbolica e imitacion, desarrollo motor y habilidades de
autonomia.

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

Asociacion Andaluza de Esclerosis Tuberosa (ESTU)

C/ Serrana 5. Dos Hermanas (Sevilla)

Tel.: 955 66 73 96

E-mail: info@esclrosistuberosa.com

Sede en Madrid: esclet uber@wanadoo.es

Sede en Malaga: C/ Trinquete 16. Urb. Don Miguel. Rincén de la Victoria
(Mélaga).

Tel.: 952 40 78 31

336



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

Asociacién Espafiola para el Registro y Estudio de las Malformaciones
Congénitas (ASEREMAC).

Facultad de Medicina. Universidad Complutense. Madrid.

Tel. 913 94 15 91

Asociacion de Estados Unidos. Pagina Web: http://www.tsalliance.org

Centro de Investigacion sobre el Sindrome del Aceite Toxico y Enfermedades
Raras. (CISATER). Instituto de Salud Calos III.

European Organization for Rare Disorders (EURORDIS)

Plateforme Maladies Rares

102, Rue Didot Paris.

Tel. 00 33 1 56 53 53 40

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

7. FICHA RESUMEN
7.1. ;Qué es la Esclerosis Tuberosa?

Es una enfermedad de origen genético consistente en el crecimiento de tumores
benignos (hamartomas), y malformaciones en uno o varios organos: piel, cerebro,
rifiones, corazén, ojos, pulmones, dientes, etc. La afectacion es muy variable.

7.2. ;Como se detecta?

Criterios de Diagnostico:
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Criterios Primarios

* Angiofibromas faciales.

« Fibromas ungueales multiples.

+ Tubérculo cortical, confirmado histologicamente.

+ Nédulo subependimario o astrocitoma de células gigantes, confirmados his-
tologicamente.

* Astrocitomas retinianos multiples.

Criterios Secundarios

» Pariente de primer grado afectado. ;

» Rabdomioma cardiaco, confirmado histologica o radiograficamente.
« Otros hamartomas retinianos o manchas acrénicas en la retina.

» Tubérculos cerebrales, confirmados radiograficamente.

« Nédulos subependimarios no calcificados, confirmados radiograficamente.
« Mancha de piel aspera “de chagrin”.

* Placa fibrosa frontal.

« Linfangiomatosis pulmonar, confirmado histologicamente.

« Angiomiolipoma renal, confirmado histolégica o radiograficamente.

» Quistes renales tipicos de ET, confirmados histol()gicamenté.

Criterios Terciarios
» Manchas hipocromicas en piel.
* Quistes renales, confirmados radiograficamente.

» Cavidades pequefias en el esmalte o “enamel pitting”.
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« Pélipos rectales hamartomatosos, confirmados histologicamente.
« Quistes 0seos, confirmados radiograficamente.
+ Linfangiomatosis pulmonar, confirmada radiogréficamente.

+ Heterotopias de la substancia blanca cerebral, confirmada neuroradiografi-
camente

* Fibromas gingivales.

» Angiomiolipoma no renal, confirmado histoloégicamente.

» Espasmos infantiles.

7.3. (A cuantas personas afecta?
Afecta aproximadamente a uno de cada seis mil nacidos vivos.
7.4. ;Dénde me puedo informar?

Asociacion Andaluza de Esclerosis Tuberosa (ESTU)
C/ Serrana 5. Loc. Dos Hermanas (Sevilla)
Tel.: 955 66 73 96
E-mail: info@esclrosistuberosa.com
Sede en Madrid: escletuber@wanadoo.es
Sede en Malaga: C/ Trinquete 16. Urb. Don Miguel. Rincéon de la Victoria
(Malaga).
Tel.: 952.40.78.31
Tienen mucha informacion.
Asociacion de Estados Unidos. Pagina Web: http://www.tsalliance.org

En esta pagina hay informacion exhaustiva sobre la ET en muchos aspectos de
la enfermedad, incluyendo Gltimos avances en investigacion, ademas de un lista-
do con los datos de las asociaciones que existen en todo el mundo.

7.5. ;Como es el futuro de estas personas?

Las expectativas de futuro en sujetos con manifestaciones minimas suelen ser
positivas. Por el contrario, los nifios con discapacidad mental grave o profunda,
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con convulsiones incontrolables, etc. tienen un mal prondstico. En general, se
puede decir que, dado el tipo de enfermedad que es la ET, tan heterogénea y de
afectacion tan variable, la evolucion de la enfermedad dependera del grado de
severidad que presente en cada sujeto, y de los apoyos psicoeducativos que tanto
¢l como su familia pueden recibir.
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