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Resumen. Objetivos. Revisar los casos de Sindrome de Sturge-
Weber (SSW) diagnosticados y seguidos en nuestro hospital durante sus
25 afios de existencia, evaluando sus caracteristicas clinicas, evoluciony
respuesta a tratamiento.

Material y métodos. Revision retrospectiva de las historias clinicas
de los pacientes diagnosticados de SSW (Angiomafacial tipo nevus
flammeus al menos en la primeraramadel trigémino, junto con angioma
meningeo ipsilateral).

Resultados. Encontramos 15 pacientes, excluyendo uno por
ausencia de control evolutivo. De los 14 restantes, 11 se diagnosticaron
antes de los 18 meses de edad. El angioma era derecho en 8 casos,
bilateral en 3 eizquierdo en otros 3. Cuatro pacientes presentaron
glaucoma, tres de los cuales evolucionaron bien con trabecul otomia.
Presentaron convulsiones 13 de los 14 casos, generalmente focales
contralaterales al angiomafacial. Los farmacos més cominmente
utilizados fueron lafenitoing, el fenobarbital, el valproato sodicoy la
carbamazepina. Diez de los 13 pacientes tuvieron buenarespuesta a
tratamiento. EI EEG fue patoldgico en 12 de los 14 pacientes, diez en la
exploracion inicia y otros dos de forma evolutiva. Lo més frecuente fue
la aparicién de una asimetriainterhemisférica. Nueve pacientes
presentaron hemiparesia. En laneuroimagen, laRM superé alaTAC
paravalorar el grado de atrofia cerebral, presente en todos |os casos, y
las ateraciones de sustancia blanca (9 casos) y gris (8 pacientes).

Conclusiones. Se debe investigar precozmente a recién nacido con
angiomafacial en laprimeraramadel trigémino, incluyendo una RM
con contraste y una evaluacion oftalmol dgica
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STURGE-WEBER SYNDROME: EXPERIENCE WITH 14
CASES

Abstract. Objective: The objective of this study wasto review the
cases of Sturge-Weber syndrome (SWS) diagnosed and followed-up in
our center over the last 25 year period in order to evaluate their clinical
characteristics, evolution and therapeutical response

Patients and methods: A retrospective review of the records of
patients diagnosed of SSW (facial nevus flammeus at least over the first
branch of the trigeminal nerve and ipsilateral leptomeningeal angioma)
was performed.

Results: Fifteen patients were found in our records, with one of them
being excluded from the study due to the lack of follow-up. From the
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remaining 14, 11 had been diagnosed before the age of 18 months. Nevus
flammeus was located on the right side in 8 cases, hilaterally in 3 and on
the left sidein the other 3 patients. Four cases had glaucoma, 3 of which
had good evolution after trabeculotomy. Thirteen of the 14 patients had
seizures, usudly contralateral to the nevus flammeus. The main drugs
used were phenytoin, phenobarbital, valproic acid and carbamazepine.
Ten of the 13 patients treated had a good therapeutical response. The
EEG was abnormal in 12 patients, two of them occurring during the
follow-up period. The main abnormality found was an interhemispherical
asymmetry. Nine patients developed hemiparesis. In reference to the
neuroimaging, MR was better than CT in evaluating parenchymatous
atrophy, which was present in al patients, and the abnormalities of the
white and grey matters (9 and 8 patients, respectively).

Conclusions: Early evaluation of newborns with nevus flammeus
affecting the first branch of the trigeminal nerve must be done, including
an MR with contrast and an ophthalmological exam.

Key words: Sturge-Weber syndrome. Neurocutaneous syndrome.
Nevus flammeus. Epilepsy.

Introduccion

El Sindrome de Sturge-Weber (SSW) es una ateracion del
desarrollo neuroectodérmico caracterizada por la asociacion
de un angioma facial tipo nevus flammeus que afecta d terri-
torio del trigémino a menos en su primerarama, junto con una
angiomatosis |eptomeningea con frecuenciaipsilateral a nevus
facial. Generalmente, esta angiomatosis leptomeningea condi-
cionalapresenciade convulsionesfocalesy de hemiparesiaque
suelen ser contralaterales al lado afecto, junto con una atrofia
cerebral del mismo lado del angiomafacial y un retraso men-
tal més o menos marcado. En ocasiones existen también alte-
raciones oculares por malformaciones vasculares adicho nivel.

Este cuadro, aungue conocido desde antiguo, fue descrito
por primeravez por Schirmer en 1860, y fue Sturge quien efec-
tud su descripcion completaen 1879. Cuarenta afios més tarde,
en 1922, Weber completd e cuadro con ladescripcion delasal-
teraciones radiol 6gicas®y.

No se conoce exactamente su incidencia, aunque se sabe que
no es de presentacion infrecuente. En Espafia, con excepcidn de
las series publicadas por Pascual Castrovigjo y cols.@, se han
comunicado series cortas. Con |os nuevos avances técnicos, la
aplicacion de nuevas técnicas de imagen, sobre todo la reso-
nanciamagnética (RM) con contraste, y |os estudiosisotopicos,
se ha avanzado recientemente en el diagnostico de este sindro-
me, describiéndose casos con afectacion leptomeningeapero sin
afectacion facial¢10.
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Este hecho, junto con los nuevos avances diagnosticosy te-
rapéuticos potencialmente aplicables alos afectos de este cua
dro, nos llevo alarealizacion de la presente revision.

Material y métodos

Se revisan retrospectivamente las historias clinicas de los
pacientes con diagnostico de Sindrome de Sturge-Weber, reco-
gidos en € Servicio de Neuropediatria del Hospital Infantil La
Fe desde su fundacién, en 1970, hasta diciembre de 1995, en-
contrandose catorce casos. Parte de la serie se ha comunicado
con anterioridad®. Como criterios diagndsticos de inclusion se
establecio la presencia de angioma facial tipo nevus flammeus
que afectase a menos ala primeraramadel trigémino en cual-
quiera de los dos lados, junto con la confirmacion radiol 6gica
de angiomatosis leptomeningea.

Dentro de cada paciente, se revisaron sus caracteristicas cli-
nicas, antecedentes'y laedad a diagnostico, lalocalizacion, ex-
tension y evolucion del angiomafacia, la afectacion neurol 6-
gicaen forma de convulsiones y/o paresiasy su evolucion, la
presenciay tipo de alteraciones oculares, y las exploraciones
complementarias efectuadas. Parala medicion del cociente de
inteligencia se utilizaron las escalas de Terman-Merrill, Gessell
y laWeschsler Intelligence Scale for Children (WISC).

En el apartado de exploraciones radiol dgicas se efectud Rx
simple de craneo en 13 delos 14 casos. Dos pacientes de diag-
ndstico mas antiguo fueron sometidos a neumoencefal ografia,
y 6 aangiografia. En todos |os casos, excepto en uno, se prac-
tico al menos un estudio de tomografia computarizada (TAC)
antes y después de administrar contraste intravenoso. Lareso-
nancia magnéticasin y tras la administracion de contraste in-
travenoso se practico a 10 pacientes, bien a momento del diag-
ndstico bien durante los controles evolutivos.

Se considerd, a efectos de valorar larespuestaal tratamien-
to, como casos con buena evolucidn aquellos que traslainstau-
racion de medicacion anticomicial presentaban ausencia de epi-
sodios convulsivos durante dos afios consecutivos posteriores al
inicio del tratamiento.

Resultados

En el total del periodo estudiado se contabilizaron 15 pa-
cientes diagnosticados de sindrome de Sturge-Weber, de los cua-
les ocho eran varonesy siete eran mujeres. De estos quince ca
sos, €l primero de ellos, correspondiente auna mujer diagnosti-
cadaen agosto de 1974, se excluyo de posteriores andisis a pro-
ceder de otra provinciay controlarse en otro centro. De los ca-
torce casos restantes, sei's corresponden a nifios nacidos en nues-
tra maternidad, y los otros ocho a nifios procedentes de extra-
muros. Nueve de los catorce casos (64,3%) son nifios nacidos
en laComunidad Valenciana.

Once delos catorce casos (78,6%) fueron diagnosticados an-
tes delos dieciocho meses de edad, sendo laedad mediaa diag-
néstico de 13,7 meses. La edad més precoz a diagndstico fue
de tres meses, en cuatro de |os catorce pacientes. La causa de
consulta mas frecuente fueron las convulsiones, en diez casos.
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Tabla | Distribucién del angioma facial
Derecha Izquierda Bilateral
12Rama 3 1 1
13y 22Ramas 3 1 1
18 22y 32Ramas 2 1 1
Total 8 (57,2 %) 3(21,4 %) 3(21,4 %)

Tres pacientes consultaron por €l angiomafacial, y el caso res-
tante |o hizo por la presencia de un glaucoma.

L os antecedentes de embarazo, parto y perinatales fueron
normales en todos |0s pacientes, con excepcion de un caso con
bajo peso a nacimiento que precisd estancia breve en incuba-
doray que cursd sin complicaciones. En uno delos casos, lama-
dre presentaba un angioma facial, sin evidencia de afectacion
neurol dgica, mientras que en 10s trece casos restantes los ante-
cedentes familiares fueron negativos.

Lalocalizacion del angioma (Tablal) fue méas frecuente en
el lado derecho, en ocho de los catorce casos, Sendo bilatera en
tres casos e izquierdo en los tres restantes. Unicamente en cin-
CO pacientes existia una afectacion exclusiva de la primerara-
madel trigémino, mientras que en los nueve restantes el an-
gioma afectd amas de un territorio trigeminal. Junto con €l an-
gioma facial, se presentaron angiomas en otras localizaciones
en ocho de los catorce enfermos, y existia hipertrofia facial y
gingival en el lado afecto en tres casos. Seis pacientes, que con-
tinlan siendo vistos en nuestra consulta externa, estan someti-
dos atratamiento del angiomafacial mediante el laser Candela,
con resultados no valorables por el momento.

Cuatro pacientes (28,6%) presentaron alteraciones ocula-
res en forma de glaucoma, sometiéndose todos ellos a cirugia
parasu correccion. En tres casos existio buenaevolucion conla
trabeculotomia, mientras que el paciente restante fue sometido
agoniotomiaalos 11 meses de edad y precisd trabeculotomiaa
los cuatro afios por persistencia de la tortuosidad vascular reti-
nianay laexcavacion papilar.

Con respecto alaclinica neurol 6gica, aparecieron convul -
siones en trece de | os catorce pacientes (92,9%), iniciandose en
dos de ellos durante episodios febriles. Las crisis fueron focales
contralaterales al lado del angioma facial en ocho casos. Tres
pacientes sufrieron convul siones tonico-cl onicas generalizadas,
uno de los cuales presentd un estatus convulsivo que precisd tra:
tamiento intensivo. Un paciente present6 crisis de hipotonia, y
otro presentd crisis de ausencia.

L os principal es farmacos utilizados fueron la fenitoina, €l
fenobarbital, el valproato sddico y la carbamazepina. Delostre-
ce pacientes con convulsiones, tres de ellos tuvieron unamala
evolucién, con malarespuesta a tratamiento y persistencia de
las crisis en el momento del ata (dos de ellos se perdieron por
no acudir a posteriores controles). El resto tuvieron buena evo-
lucion, permaneciendo sin crisis durante un periodo que oscila
entre los dos y los diez afios hasta el momento actual.
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Figura 1. Estudio de TAC sin contraste efectuado alos 16 meses de edad,
que demuestra atrofia cerebral importante y desarrollo de calcificaciones
corticales a nivel frontotemporal.

El electroencefa ograma (EEG) inicial fue normal en cuatro
pacientes. En dos de €llos persistié normal durante todala evo-
lucidn, mientras que en |os otros dos evoluciond hacia la apa-
ricion de puntas generalizadas. Los nueve pacientes restantes
(64,3%) presentaron un EEG inicial patolgico. En ocho casos
aparecid una asimetriainterhemisférica de grado variable por
hipoactividad en el lado del angioma Ieptomeningeo, que per-
Sistio en posteriores controles en tres pacientesy evoluciond pro-
gresivamente hacialamejoriaen los restantes. El otro paciente
con alteracionesen e EEG inicia presentd brotes generalizados
de ondas escarpadas sin ateraciones focal es, evolucionando len-
tamente haciala normalizacion del EEG.

Ademés de las convulsiones, en nueve pacientes se com-
probo una hemiparesia contralateral al lado del angioma lepto-
meningeo, en mayor o menor grado, mientras que cinco pacientes
no presentaron alteraciones motoras.

El desarrollo mental se evalud en nueve pacientes, utili-
zéndose laescdade Terman-Merrill en un caso, laescda Gesdl|
en dos casos y laWISC en |os restantes. El cociente intelec-
tud (Cl) fue normal (> 90) en dos pacientes. Otros dos pacientes
presentaron un Cl “limite” (75-90), mientras que en cuatro exis-
ti6 retraso mental leve (Cl 60-75) y en uno retraso mental mo-
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Figura 2. Nifio de 7 afios con angioma facial izquierdo y discretas calci-
ficaciones corticales en el I8bulo occipital izquierdo. El estudio median-
te RM muestra hipertrofia del plexo coroideo homolateral a angiomafa-
cial, con un angioma leptomeningeo occipital izquierdo y un angiomave-
noso frontal derecho.

derado (Cl 55). En dos casos se abandono el seguimiento an-
tes de la edad escolar. Otros dos pacientes no estan en el mo-
mento actual en edad de escolarizacion. De los once pacientes
restantes, siete precisan aulas de apoyo 0 ayuda especial, mien-
tras que los otros cuatro presentan escolarizacion normal.

En cuanto alos estudios de neuroimagen (Figs. 1y 2), la
TAC mostré calcificaciones corticales en 12 de los 13 pacientes
en que se practico, siendo superior alaRM. Ambas técnicas de-
mostraron de manerasimilar en todos |os casos la hipertrofiadel
plexo coroideo homolatera a angiomafacial, especialmentetras
la administracion de contraste intravenoso. Por su parte, laRM
super6 alaTAC enlavaloracion del grado de atrofia cerebral,
presente en todos |os casos, asi como en la deteccidn delas al-
teraciones en lasustanciablancaen 9y delasustanciagrisen 8
casos. Esta afectacion parenquimatosa se visualizo en formade
aumento de sefial en las secuencias de Espin-Eco (SE) con TR
largo. La administracion de contraste en RM permiti6 visuali-
zar siempre, en mayor 0 menor grado, una captacion leptome-
ningea coincidente con el &rea de hipersefial en la secuencia SE
con TR largo. En 4 pacientes se demostraron anomalias del de-
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sarrollo venoso.

Discusion

L os angiomas faciales tipo nevus flammeus aparecen apro-
ximadamente en tres de cada mil nacidos vivos®. Las prime-
ras controversias surgen alahorade incluir un paciente con un
angiomafacia dentro del diagnéstico del sindrome de Sturge-
Weber, ya que Unicamente el 5-10% de |os pacientes con an-
giomafacial congénito corresponderan adicho sindrome®9),
mientras que e 90-95% restante no se acompafia de malforma
ciones leptomeningeas. Parece ser que |a afectacion neurome-
ningeay ocular queda limitada alos casos en los que la exten-
sion del angiomafacia afectaalaprimeraramade trigémino®?),

Ademés, con lamejora de |as técnicas de neuroimagen y la
generalizacion de la RM, se detectan cada vez més casos alos
que se diagnostica de sindrome de Sturge-Weber con €l cuadro
clinico completo aexcepcion del angioma facial @1,

En su clasificacion de las angiomatosis encefalof aciales,
Roach engloba al sindrome de Sturge-Weber clésico dentro del
tipo I, mientras que los casos sin angiomafacial se englobari-
andentro del tipo I11. El tipo I, que no corresponderiaa este sin-
drome, es el més frecuente, e incluye atodos agquellos casos de
angiomafacial sin afectacion leptomeningea, tengan o no glau-
coma?.

Aungue lamayoria de | os recién nacidos afectos de SSW
suelen ser asintomaticos al nacimiento desde el punto de vista
neurol dgico, hasta el 70-80% de pacientes presentan convul-
siones en algin momento de su evolucion1d, siendo general-
mente de tipo focal. Estas convulsiones aparecen generalmen-
te dentro de los primeros dieciocho meses de vida®?, y pueden
ser acompafantes de un proceso febril. En nuestra serie, lainci-
denciade convulsiones es elevada, predominando las de tipo fo-
ca.

Lahemiparesiao hemiplejiadel lado contralatera a angio-
mafacial es otro hallazgo neurol 6gico destacable de este sin-
drome, pudiendo ser transitoria de tipo postictal 0 permanente.
Nosotros la encontramos en cerca de |as dos terceras partes de
los pacientes, representando un hallazgo importante, y siendo la
mayor parte de ellas de tipo permanente.

El retraso psicomotor esta presente en la mayoria de nues-
tros pacientes, si bien es de grado severo en un pequefio por-
centgje. Laaplicacion precoz de terapias de estimulacion puede
conseguir un mejor resultado alargo plazo en estos pacientes.

La causa de que la clinica neurol égica aparezca de forma
progresiva se debe a carécter progresivo de lalesion cerebral,
que no esta presente a nacimiento pero se vadesarrollando des-
delos primeros meses de viday puede llegar a una hemiatrofia
cerebra severa®?.

L as manifestaci ones neurol dgicas se correlacionan bien con
la extension de la angiomatosis cerebral, con la mayor altera-
cion de la sustancia blanca, y con €l grado de atrofia parenqui-
matosa®1. La afectacion de la corteza cerebral se observa co-
mo un &rea de captacion tras administracion de contraste intra
venoso. Probablemente esta zona incluye la angiomatosis lep-
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tomeningeay la primera capa cortical afecta por fendmenos de
gliosis secundaria ala hipoxia crénicay/o ala propia epilep-
sia. Todos estos parametros se eval lan mejor mediante RM con
contraste, por lo que en laactualidad, y sobre todo en los casos
sin afectacion facial, esta técnica se considera el procedimien-
to de eleccion para el diagnostico de la enfermedad. 41119,

Aungue clasicamente se ha considerado a sindrome de Sturge
Weber como una causa severa de epilepsiarebelde d tratamiento,
€en nuestros pacientes hemos encontrado una buena respuesta a
los anticomicia es empleados, presentando en lamayoriade ca
so0s un periodo intercritico prolongado. En |os casos con mala
evolucidn, antes de plantear tratamientos quirdrgicos agresi-
vos como la lobectomia, la hemisferectomia o la seccion del
cuerpo calloso, los nuevos anticomiciales como la vigabatrina,
lamotrigina, felbamato o gabapentin, pueden presentar una efec-
tividad que debera ser val orada61,

Con respecto ala afectacion oftalmoldgica, la presencia de
glaucoma en nuestra serie es similar ala publicada en lalitera-
tura, y aparece en cerca del 30% de pacientes®®. El glaucoma
pareceir asociado siempre ala presencia de nevus flammeus en
el parpado®@. No obstante, Sullivan y cols?, en una serie de 51
pacientes describen la existencia de glaucomaen un 71% de ca-
sosy sugieren que la presencia de glaucoma en estos pacientes
puede estar subestimada. La evolucidn, tras €l tratamiento qui-
rargico, hasido favorable.

Recientemente ha sido descrita una buena evolucion de los
angiomasfacialestras el tratamiento con |4ser@, aunque con una
eficacia poco duradera, particularmente aquellos que son poco
pigmentados o de pequefia extension antes deiniciar el trata
miento. Si bien no podemos todavia extraer conclusiones de
nuestra serie, nuestra impresion confirma este punto, y pensa
mos que esta terapia puede conseguir una mejor aparienciaen
este tipo de pacientes.

Como conclusiones, pensamos que es importante lainvesti-
gacion temprana de | os recién nacidos con angioma facial que
afecte ala primerarama del trigémino, afin de establecer una
terapia de estimulacion precoz paraintentar conseguir un mejor
desarrollo alargo plazo. El estudio debe incluir unaRM crane-
al con contraste, asi como una eval uacién oftalmoldgica, para
descartar posibles alteraciones oculares. Se debe plantear la po-
sibilidad de tratamiento con l&ser para mejorar las condiciones
estéticas de estos pacientes, aunque son necesarios més estudios
para corroborar estaimpresion.
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