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Sindrome de Sturge-Weber, tres
amenazas para la vision. A propdsito
de un caso

Sturge-Weber Syndrom, three threats to vision.
Case report

OGANDO GONZALEZ R', PENATE SANTANA H', ALVAREZ GONZALEZ E!

RESUMEN

Caso clinico: Presentamos el caso de un varéon de 16 afios, con sindrome Sturge-Weber, que
presenta tres asociaciones tipicas de este sindrome: glaucoma, desprendimiento de retina
exudativo secundario a un hemangioma coroideo, y hemianopsia homénima derecha secun-
daria a angioma leptomeningeo.

Discusion: El Sindrome de Sturge-Weber es una enfermedad congénita esporadica que consti-
tuye la tercera facomatosis en frecuencia. A nivel ocular las manifestaciones pueden ser muy
variadas, siendo las mas importantes aquellas que amenazan de algin modo a la vision del
paciente: el glaucoma, el hemangioma coroideo y los defectos campimétricos secundarios
a la afectacion cerebral.
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ABSTRACT

Case: We report the case of a 16-year-old man with Sturge-Weber syndrome, who presents
three typical associations of this condition: glaucoma, retinal detachment secondary to
choroidal hemangioma and right homonymous hemianopsia secondary to brain heman-
gioma.

Discussion: Sturge-Weber syndrome is a congenital sporadic condition that represents the third
most frequent form of phakomatosis. There is a wide range of manifestations that involve
the eye, being the most important those that threat patient’s vision somehow: glaucoma,
choroidal hemangioma and visual field defects secondary to brain damage.
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Fig. 1:
Retinografia.
Izquierda) Fondo
de ojo derecho

con coloracion
normal, excavacion
papilar de 0,5.
Derecha) Fondo
de ojo izquierdo
con coloracion
rojo-anaranjada
tipica de los
hemangiomas
difusos, con
pliegues retinianos
en hemirretina
inferior debidos

al liquido
subretiniano
existente en el
polo posterior.
Excavacion papilar
de 0,7.

Fig. 2: Ecografia
ocular modo A/B.
Ojo izquierdo.
Corte sagital a la
altura del nervio
dptico que objetiva
un engrosamiento
coroideo de mads
de 4 mm en su
porcion mas
gruesa.

C2 [1650mie) = 4.06mm

min

INTRODUCCION

El Sindrome de Sturge-Weber (SSW),
también conocido como angiomatosis ence-
falotrigeminal, constituye el tercer sindrome
neurocutaneo en frecuencia, por detras de la
neurofibromatosis y la esclerosis tuberosa
(1). Se debe a una mutacién somatica espo-
radica en el gen GNAQ y no existe predilec-
cion por sexo o por raza (2-4). Su incidencia
se estima en torno a 1:20.000-50.000 recién
nacidos vivos (2).

Durante la sexta semana de vida intrau-
tero se desarrolla un plexo vascular en tor-
no a la porcion cefalica del tubo neural, que
posteriormente regresa en la novena semana
(5). Se cree que el SSW se debe a la persis-
tencia de dicho plexo vascular. Como resul-
tado, aparecen los dos hallazgos definitorios
del sindrome del SSW: la mancha en vino de
Oporto y los angiomas leptomeningeos (5).
Se estima, que uno de cada dos pacientes con

SSW presentan afectacion a nivel oftalmolo-
gico, que puede ir desde una leve hiperemia
cilioconjuntival, hasta manifestaciones mas
graves como la hemianopsia, el glaucoma, el
buftalmos o el hemangioma coroideo (3,6).

Presentamos el caso de un varén de 16
afios que desarrolld varias de las manifes-
taciones oftalmologicas que podemos en-
contrarnos en este sindrome y revisamos la
fisiopatologia y principales caracteristicas de
todas ellas.

CASO CLINICO

Varéon de 16 afios, con diagnostico de
SSW desde el nacimiento, con antecedentes
patologicos de crisis comiciales focales en su
primera infancia que requirieron medicacion
hasta los cuatro afios de vida. Habia estado
en seguimiento por oftalmologia pediatrica
durante sus primeros afios de vida, que el
paciente abandon6 al comenzar la adolescen-
cia. Consulté en el servicio de oftalmologia
de nuestro centro por metamorfopsias en ojo
izquierdo (OI) de 48 horas de evolucién, aun-
que reconocio que desde hacia varios afos no
veia bien las cosas que tenia en su campo vi-
sual derecho.

A la exploracion fisica, destaco una torti-
colis derecha de la cabeza y una mancha en
vino de Oporto que ocupaba la region iner-
vada por la primera raiz sensitiva del nervio
trigémino izquierdo, incluyendo el parpado
superior izquierdo. Su mejor agudeza visual
corregida (MAVC) fue de 1 (la unidad) en
ambos ojos. El test de Amsler fue negativo en
su ojo derecho (OD) y positivo en su OI. La
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retina y el epitelio pigmentario.

biomicroscopia de segmento anterior (BSA)
fue normal en ambos ojos. La presion intrao-
cular (PIO) fue de 23 y 24 milimetros de mer-
curio en su ojo derecho e izquierdo respecti-
vamente. En la funduscopia del OD destaco
unicamente una excavacion papilar de 0,5
mientras que en el OI llamaba la atencion una
coloracion rojo-anaranjada de toda la retina,
pliegues retinianos y una excavacion papilar
de 0,7 (fig. 1).

Se realizé inicialmente una ecografia ocu-
lar en modo B de ambos ojos que demostrd
la presencia de un engrosamiento coroideo
en el polo posterior del OI compatible con el
diagnostico de hemangioma coroideo difuso
(fig. 2). La tomografia de coherencia optica
(OCT) macular del OI demostr6 la presen-
cia de liquido subretiniano a nivel de todo
el polo posterior (fig. 3), lo cual justificaba

las metamorfopsias referidas por el paciente.
La OCT de nervio optico mostr6é un adelga-
zamiento de la capa de fibras nerviosas en el
sector temporal del OD, mientras que en el
OI fue normal (no adelgazada) (fig. 4). Pos-
teriormente se llevd a cabo un campo visual
(CV) (Octopus, estrategia G-TOP, 30-2) que
objetivd una hemianopsia homonima derecha
congruente (fig. 5) y una tomografia compu-
tarizada (TC) que demostrd signos compati-
bles con angiomatosis leptomeningea occipi-
to-parietal (fig. 6).

Se establecieron asi tres diagnodsticos:
glaucoma de ambos ojos (hipertension ocu-
lar con aumento de la excavacion papilar),
hemianopsia homoénima derecha (secundaria
a angiomatosis leptomeningea) y desprendi-
miento de retina exudativo secundario a he-
mangioma coroideo difuso en el OI.

Outside Normal Limits

Within Mormal Limits
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Fig. 3: Tomografia de coherencia optica, ojo izquierdo. Corte a nivel de la macula que demuestra la presencia de liquido entre la

Fig. 4: Tomografia
de coherencia
dptica de capa de

fibras nerviosas.

Izquierda)

Ojo derecho.
Demuestra un
adelgazamiento

a nivel del sector
temporal. Derecha)
Ojo izquierdo.
Falso negativo.

No parece haber
adelgazamiento de
la capa de fibras,
pero el resultado
en nuestra opinion
no es fiable por

la existencia

de liquido
subrretiniano a ese
nivel.
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Fig. 5:
Campimetria.
Representacion

en escala de

grises de campo
visual de ambos
ojos, que objetiva
una hemianopsia
homonima derecha.

Fig. 6: Tomografia
computarizada
craneal.
Demuestra la
presencia de
malformaciones
vasculares
leptomeningeas
calcificadas a nivel
occipito-parietal
izquierdo.
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La hipertensién ocular se controld ade-
cuadamente con timolol y para el despren-
dimiento de retina exudativo secundario al
hemangioma coroideo se estableci6 un segui-
miento clinico periddico, dado que que el pa-
ciente conservaba una buena agudeza visual.

DISCUSION

El SSW es una facomatosis que se carac-
teriza por la asociaciéon de malformaciones
capilares faciales (mancha en vino de Opor-
to) con malformaciones vasculares cerebra-
les (angiomatosis leptomeningea) (1). En

1992, Roach (7) propuso una clasificacion
de este sindrome en funciéon de los territo-
rios de afectacion: Tipo 1 o angioma facial y
leptomeningeo, Tipo 2 o angioma facial sin
afectacion leptomeningea, Tipo 3 o angioma
leptomeningeo sin afectacion facial y Tipo
4 o SSW asociado a esclerosis tuberosa. De
acuerdo con esta clasificacion el caso reporta-
do corresponderia a un SSW de tipo I, el cual
se caracteriza por un mayor riesgo de mani-
festaciones oculares (7).

La malformacion leptomeningea capi-
lar-venosa, también conocida como angio-
matosis intracraneal o hemangioma leptome-
ningeo, suele debutar como crisis comiciales
tipicamente focales entre el primer y segundo
afio de vida, como en el caso de nuestro pa-
ciente (1,4). Afecta habitualmente al 16bulo
occipital y/o parietal, provocando la compre-
sion, atrofia y calcificacion del tejido cerebral
subyacente, pudiendo dar lugar a una hemi-
paresia lentamente progresiva, retraso psico-
motor, problemas conductuales o defectos en
el campo visual (8). Nuestro paciente presen-
taba una campimetria patoldgica correspon-
diente a un patrén de hemianopsia homénima
derecha congruente debido a la lesién que
presentaba a nivel occipitoparietal izquierdo,
visible en la TC, ipsilateral al angioma facial.

Los hemangiomas coroideos estdn pre-
sentes en un nimero muy variable de pacien-
tes con SSW segun las series (3,9). Se trata
habitualmente de hemangiomas coroideos
difusos, al contrario que los hemangiomas
que afectan a la poblacion general, que son ti-
picamente localizados (9). Confieren una co-
loracion anaranjada a todo el polo posterior,
como en el caso descrito, dificil de apreciar
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clinicamente sin una exploracion minuciosa
y la comparacion con el ojo adelfo (2). El en-
grosamiento coroideo caracteristico es mas
facilmente identificable mediante ecografia
ocular en modo B (2,10). Tanto en la ecogra-
fia ocular como en el TC de craneo realizada
a nuestro paciente, quedaba patente un mar-
cado engrosamiento coroideo en el polo pos-
terior del Ol. La deteccion de un hemangioma
coroideo difuso, si es asintomatico, requiere
Unicamente un seguimiento periodico. Nues-
tro paciente consultd por metamorfopsias
secundarias a la aparicion de liquido subre-
tiniano en el polo posterior, es decir, un des-
prendimiento de retina exudativo incipiente
secundario al hemangioma coroideo. Dado
que la agudeza visual estaba preservada y los
sintomas eran bien tolerados, se decidié un
seguimiento estrecho del paciente. No obs-
tante, varias terapias han sido propuestas en
aquellos casos que presenten una repercusion
funcional importante, tales como propanolol
oral, radioterapia, terapia de protones, bra-
quiterapia, terapia fotodinamica y anti-VEGF
(2,11,12).

El glaucoma es la complicacion ocular
mas frecuente en los pacientes con SSW(2).
En torno a un 48% de los pacientes con SSW
desarrollan glaucoma, la mayor parte de
ellos, ipsilateral a la lesion cutdnea (13), aun-
que también se han descrito casos de afecta-
cion bilateral, como el que presentamos en el
caso de nuestro paciente. Se ha relacionado
la afectacion del parpado inferior (segunda
rama trigeminal) y la presencia de heman-
giomas coroideos con un mayor riesgo de
desarrollar glaucoma (13). Su debut presenta
una distribucion bimodal, con un primer pico
en los primeros meses de vida y otro en la
adolescencia (1,13). Se han barajado varios
mecanismos fisiopatogénicos que expliquen
la aparicion del glaucoma en estos pacientes:
malformacioén del angulo iridocorneal, au-
mento de presion venosa epiescleral secun-
daria a shunts por hemangiomas epiesclerales
o hipersecrecion del cuerpo ciliar entre otros
(14-16). Por tratarse de una enfermedad rara,
existe un bajo nivel de evidencia en relacion
al manejo del glaucoma en estos pacientes. Se
ha reportado que el manejo con prostaglandi-
nas, al aumentar el drenaje por la via uveo-
escleral, podria sortear el obstaculo existente
debido a la elevada presion venosa epiescle-
ral (17). En nuestro caso, la administracion de

betabloqueantes por via topica fue suficiente
para controlar adecuadamente la hipertension
ocular que presentaba nuestro paciente.

Las tres entidades presentes en nuestro
paciente: la angiomatosis leptomeningea, el
hemangioma coroideo y el glaucoma, pueden
tener una importante repercusion funcional
en el CV. La hemianopsia homénima secun-
daria a la afectacion hemisférica es binocular
y respeta tipicamente la linea media (8). Los
defectos campimétricos propios del glauco-
ma, por el contrario, son monoculares, so-
brepasan la linea media pero respetan la hori-
zontal (8). El hemangioma coroideo focal da
lugar a un defecto campimétrico monocular,
habitualmente un escotoma correspondiente a
la localizacion de la lesion. Sin embargo, en
el caso de los hemangiomas difusos tipicos
de estos pacientes, la pérdida de vision sue-
le deberse a la complicacion de estos con un
desprendimiento de retina exudativo (9).

CONCLUSION

Los pacientes con diagndstico de SSW
deben someterse a un seguimiento oftalmolo-
gico multidisciplinar y periddico desde su na-
cimiento y durante toda la edad adulta, puesto
que pueden desarrollar complicaciones ocu-
lares que amenacen gravemente su vision.
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