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Resumen: El sindrome de Sturge-Weber es un trastorno
neurocutdneo, congénito, esporddico ¢ infrecuente que afecta
aproximadamente a 1 de cada 20 000 a 50 0000 nacidos
vivos y que se relaciona con una mutacién genética activadora
somdticaen GNAQ. Clinicamente se caracteriza por la presencia
de una miécula en vino de Oporto en la piel de territorio
trigeminal, angiomatosis leptomeningea y glaucoma. Puede
asociarse a diferentes manifestaciones clinicas, de las cuales las
crisis epilépticas representan la manifestacién neuroldgica més
frecuente que se asocia a un deterioro cognitivo importante
en estos pacientes. En el presente articulo se realiza una
revisién descriptiva de la literatura sobre los aspectos etioldgicos,
fisiopatolégicos, de clasificacion, clinicos, diagnésticos y del
tratamiento del sindrome de Sturge-Weber.

Palabras clave: Sindrome de Sturge-Weber, angiomatosis,
leptomeningea, crisis epiléptica.

Abstract: Sturge-Weber syndrome is a rare, sporadic, congenital
neurocutaneous disorder affecting approximately 1 in 20,000 to
50,000 live births that is associated with a somatic activating
gene mutation in GNAQ. Clinically it is characterized by
the presence of a port wine stain on the skin of trigeminal
territory, leptomeningeal angiomatosis and glaucoma. It can
be associated with different clinical manifestations, of which
the epileptic seizures represents the most frequent neurological
manifestation associated with significant cognitive impairment
in these patients. This article makes a descriptive review of the
literature on the etiological, pathophysiological, classification,
clinical, diagnostic and treatment aspects of Sturge-Weber
syndrome.
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HEYDI YVANA SANZ-ARRAZOLA, ET AL. SINDROME DE STURGE-WEBER: REVISION DE LA LITERATURA

El sindrome de Sturge-Weber (SSW), conocido también como angiomatosis encefalotrigeminal, pertenece
a un grupo de trastornos llamados facomatosis, sindromes neurocutdneos que involucran los sistemas

nervioso central y cuténeo'. Corresponde al tercer trastorno neurocutineo mds comun, después de la
neurofibromatosis y la esclerosis tuberosa, afectando aproximadamente a 1 de cada 20 000 a 50.000 nacidos
vivos™3.

EI SSW es esporadico e infrecuente, no tiene distincién de raza ni género y generalmente es de cardcter
no hereditario®, Clinicamente se caracteriza por la presencia de un angioma facial que se observa como
una mécula en vino de Oporto localizado en territorio trigeminal, angiomatosis leptomeningea y glaucoma,
aunque también se han descrito alteraciones en la via oral y respiratoria®*”.

El angioma facial es evidente desde el nacimiento en la gran mayoria de los casos, y se estima que “un recién
nacido con una macula en vino de Oporto en la frente o en el parpado superior, tiene un riesgo de 10 a 35%
de presentar compromiso cerebral”, sin embargo puede no estar presente, por lo cual es importante reconocer
las otras manifestaciones de este trastorno, como lo son las crisis epilépticas, las cuales se presentan como la

manifestacién neuroldgica mis frecuente y destacables que se desarrolla sobre todo en los primeros meses de
vida®*, Las crisis pueden a empeorar si no son tratadas adecuadamente, haciéndose refractarias, provocando

deterioro motor y/o grave retraso en el lenguaje y desarrollo®. Se ha descrito una asociacién de este sindrome

con una mutacién en el gen GNAQ, esta mutacién afecta la via de senalizaciéon MAPK-ERK, lo que resulta

en anomalias endoteliales y malformaciones de los vasos sanguineos®.

En el presente articulo se realiza una revisién de cardcter descriptivo de los aspectos etioldgicos,
fisiopatolégicos, de clasificacidn, clinicos, diagndsticos y del tratamiento del SSW.

REVISION BIBLIOGRAFICA

Para la realizacién del presente articulo se llevé a cabo una bisqueda sistemdtica y metddica de fuentes
primarias de informacién en buscadores online ¢ indizaciones cientificas, tales como: PubMed, ElSevier,
Scielo, MedLine, etc.

Las fuentes primarias corresponden a articulos cientificos publicados (Review Articule, Case Report, Serie
de Casos y Ensayos Clinicos) que serdn mencionados en las referencias bibliogréficas.

DESARROLLO Y DISCUSION DEL TEMA

Matthew y col. en el aio 2013 encontraron en su estudio que el SSW y las méculas en vino de Oporto
son causados por una mutacién activadora somdtica en GNAQ (c.548G>A; p.R183Q), tras realizar la
secuenciacién gendmica en muestras de tejidos de lesiones cutdneas y cerebrales en pacientes con SSW. En
el ano 2017 Huang y col. encontraron hallazgos similares en pacientes con SSW, en este caso el tipo de
muestra estudiada fue de células endoteliales de tejido nervioso afectado, encontrando la mutacion GNAQ
p-R183Q en las mismas®’. GNA Q codifica Gag, que corresponde a la subunidad alfa de las proteinas G
heterotriméricas*’. Las proteinas G son un grupo de proteinas transmembranales que cumplen una funcién
en la transduccién celular al trasmitir la senalizacién desde los receptores acoplados a proteina G en la
superficie celular hasta el interior de la célula; estas proteinas reciben su nombre debido a que estan asociadas
a GTP (Guanosina TriFosfato) y se dice que tienen actividad GTPasa porque son capaces de hidrolizar
una molécula de GTP a GDP (Guanosina DiFosfato), en el proceso de transduccién”®. Es probable que las
mutaciones en GNAQ induzcan cambios en la morfologia celular y el crecimiento celular principalmente
mediante la regulacién a la alza de la via de sefalizacién MAPK-ERK, lo que proporciona una base de
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patogénesis molecular en el SSW; también se cree que una mutacion activadora somatica en GNAQ podria
tener potencial oncogénico, de hecho las mutaciones somaticas de GNAQ en melanocitos se han asociado
con el melanoma uveal en una mutacién activadora que conduce a un aumento de la sefalizacién cuesta abajo
através de lavia MAPK, sin embargo los melanomas poseen varias mutaciones aparte de GNAQ que hay que
tomar en cuenta y en el SSW no se encontraron mutaciones acumulativas en las muestras estudiadas®!°,
Se ha planteado la hipétesis de que durante los periodos vulnerables del desarrollo embrionario, la
senalizacién inicial moderadamente aumentada cuesta abajo de Gag, o la sefializacién desregulada a través de
receptores acoplados a proteina G como desregulacion de la sefializacién vascular MAPK y/o PI3K, podria
dar lugar a vasos sanguineos malformados, dilatados e inervados anormalmente como hallazgos subyacentes

ala macula en vino de Oporto y en el SSW*!12,

Fisiopatologia

Las alteraciones primarias en la vasculatura en el SSW corresponden a una proliferacién de pericitos y
duplicacién de las membranas basales sin ectasia significativa, que ocurren antes de la dilatacién de vasos
sanguineos. A pesar de que los hallazgos angiopdticos habrian sido descritos como una dilatacion de las
vénulas poscapilares, en la actualidad se sugiere cambiar esta descripcidn por otra que encaje mejor con los
hallazgos actuales a prop6sito del mismo. Por ejemplo se sabe que los vasos sanguineos del SSW coexpresan
marcadores de células madre, CD133 y CD166, asi como el marcador venoso EphB1 y el marcador arterial
EfnB2, y que durante el desarrollo, tanto las arteriolas dérmicas como las vénulas se diferencian de un plexo
capilar primario y de forma predeterminada, se cree que este plexo capilar primario se convierte en una vena

con una expresion consistente de EphB1. Es por eso que se sugiere cambiar la descripcion de una “dilatacion

de vénulas poscapilares” por el de una “dilatacién progresiva de vasculatura similar a vénulas”!12,

La mayoria de las lesiones de SSW son unilaterales con una distribucién tipica del dermatoma del
trigémino, existe generalmente una angiomatosis intracraneal leptomeningea que suele ser ipsilateral a la
mécula en vino de Oporto, aunque también puede ser bilateral, afectando el 16bulo occipital, occipitoparietal
y en ocasiones a todo un hemisferio cerebral; los vasos afectados suelen mostrarse tortuosos y dilatados,
ademds muestran sobreexpresién de la glicoproteina fibronectina y del factor de crecimiento endotelial

vascular (VEFG) con aumento de proliferacién celular y apoptosis®. Diversos estudios han demostrado
ademas atrofia y/o calcificacién de la corteza cerebral, que podria tratarse de “calcificaciones distroficas
debidas a hipoxia”, ya que en una convulsién el flujo sanguineo cerebral puede mermar hasta niveles

isquémicos3’4. Una crisis epiléptica por lo general ocurre cuando hay un desequilibrio entre la excitacién
y la inhibicién en una o mds 4reas del cerebro; Juhdsz y col. en un estudio donde utilizaron imagenes
espectroscopicas de resonancia magnética de protones (MRSI) determinaron que las concentraciones de
glutamato (un neurotransmisor excitatorio) aumentaban en el hemisferio afectado por esta patologia, por
tanto se sostiene que la estimulacién excesiva de los receptores de glutamato en el tejido cerebral afectado
estd relacionado con las crisis epilépticas al provocar una “lesién cerebral excitotdxica”, y que los niveles de
glutamato podrian encontrarse en altas concentraciones debido a la hipoxia® 1415

Los pacientes con SSW pueden desarrollar angiomatosis del plexo coroideo y glaucoma durante la
evolucién delaenfermedad, estas lesiones tienden a ser casi siempre ipsilaterales ala maculaen vino de Oporto
y el riesgo es mayor cuando esta alteracién afecta a ambos parpados; en estos casos el riesgo del glaucoma
puede alcanzar hasta el 50% de los pacientes, estos desarrollan glaucoma sobre todo en la infancia debido a
anomalias de la cdmara anterior y en la edad adulta temprana debido a una elevacion epiescleral de la presion
venosa, posiblemente debido a la presencia de hemangioma epiescleral y derivaciones arteriovenosas ™1,

Clasificacién

Roach habria clasificado el SSW en tres tipos, en relacion a si la afectaciéon comprende varios tejidos o son
lesiones aisladas:

Tipo I: El paciente presenta angioma facial, leptomeningeo y puede tener glaucoma.
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Tipo II: El paciente presenta angioma facial pero no leptomeningeo y puede tener glaucoma.

Tipo III: El paciente presenta angiomas leptomeningeo aislados pero no presenta glaucoma”.

También se lo ha clasificado al SSW como completo cuando el paciente presenta tanto angiomas faciales

como leptomeningeos, e incompleto cuando solo afecta a un tejido u otro™7,

AspPEcTOS CLINICOS

El SSW puede tener diversas manifestaciones clinicas como ser manifestaciones cutdneas, neuroldgicas,
oculares y endocrinas.

Manifestaciones cutdneas

La mécula en vino de Oporto también llamada nevus flammeus es la manifestacion clinica cutdnea mas
comun, suele ser unilateral, tipicamente ha sido descrita en la distribucién de la rama oftdlmica y maxilar del
trigémino, aunque actualmente se tiene mas evidencia de que esta lesion tiene una distribucién embriolégica
vascular y no tanto el de una inervacion neural de la cara; es de un color que oscila desde rosa palido a ptrpura,
que puede extenderse al cuello u otras partes del cuerpo y estar presente desde el nacimiento (Ver figura 1);
se ha asociado la localizacién de esta malformacién con el riesgo de desarrollar angiomas leptomeningeos
y glaucoma, siendo mayor el riesgo cuando la macula en vino de Oporto se localiza en la regién frontal en

relacién a los que se encuentran localizados en la region inferior de la cara, ademds existe evidencia de que a

mayor tamafio de la lesion, existirfa una mayor gravedad de la afectacién neurolégica 415,

FIGURA 1.
Micula en vino de Oporto, con afectacién bilateral y afectacién extensa en hemicara derecha
en territorio trigeminal (A). Mécula en vino de Oporto con afectacion del territorio de rama

oftalmica-trigeminal (B). M4cula en vino de Oporto en hemicara izquierda en territorio

trigeminal, con signos leves de hipertrofia del labio superior en hemicara izquierda (C).
Fuente: claboracién propia.

Las malformaciones vasculares si no se tratan pueden progresar y desarrollar hipertrofia de los tejidos
blandos, del tejido dseo o formacién de nddulos de las estructuras involucradas. Puede ocurrir una hipertrofia
del hueso maxilar superior o de la mandibula que puede causar una mala oclusion dental; en general los
cambios hipertréficos tienen una pobre respuesta al tratamiento con ldser y pueden llevar a una deformidad
facial significativa que requiera tratamiento quirl'lrgicow. Laedad media de presentacion de estas alteraciones
son alos nueve afios, y el hueso maxilar superior es el que presenta con mayor frecuencia datos de hipertrofia’.

Manifestaciones neuroldgicas

Las manifestaciones neuroldgicas mas importantes de la angiomatosis leptomeningea son las crisis
epilépticas, el retraso en el neurodesarrollo, hemiparesias lentamente progresivas, cefaleas vasculares de tipo
migrafioso y episodios similares a eventos cerebrovasculares también llamados episodios stroke-like®. Las crisis
epilépticas, la atrofia de la corteza cerebral, el retraso en el desarrollo y las deficiencias intelectuales ocurren
comunmente en la infancia y estas pueden empeorar con la edad®!".

Las crisis epilépticas suelen ser el primer sintoma neurolégico del SSW, desarrolldndose hasta en el 80% de
estos pacientes, inicidndose en la infancia temprana; sin embargo pueden producirse a cualquier edad. Se ha
descrito que los pacientes que inician con las crisis antes de los 2 afos de edad, presentan crisis refractarias y
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dificiles de controlar con un mayor compromiso neurolégico'**. Las crisis epilépticas suelen empezar como
crisis focales que posteriormente evolucionan a crisis ténico clénicas generalizadas, es posible encontrar crisis

como espasmos infantiles, crisis mioclénicas o aténicas®, Estas crisis pueden ser precipitadas por episodios
febriles®. El deterioro neurolégico es progresivo y est4 directamente relacionado con la frecuencia y duracién

de las crisis epilépticas, esta asociado a una alteracién de la perfusion cerebral como isquemia cerebral®. Las
crisis prolongadas, sobre todo en lactantes y ninos pequenos también pueden desencadenar un accidente
cerebrovascular (ACV),

Los episodios stroke-like pueden causar déficits neuroldgicos transitorios, pueden existir hemiparesias que
se desarrollan de forma aguda o con el inicio de las crisis, la extremidad afectada no crece al mismo ritmo que
el resto del cuerpo, por lo que aparecen hemiatrofias en las extremidades afectadas™.

Se han descrito problemas del comportamiento con mayor prevalencia en los pacientes con SSW, como
por ¢jemplo los trastornos del espectro autista (TEA), trastorno por déficit de atencién con hiperactividad
(TDAH) vy trastorno de oposicién desafiante; ademds la depresién es més prevalente en este grupo
de pacientes, y también se han descrito algunos sintomas psicéticos como ser alucinaciones visuales y
auditivas*?°.

Los pacientes con SSW pueden crecer normalmente durante los primeros meses de vida, sin embargo
posteriormente la tendencia es presentar un retraso en el desarrollo”.

Manifestaciones oculares

La malformacién vascular en el ojo puede afectar la conjuntiva, la epiesclera, la retina y/o la coroides”.

Los pacientes pueden desarrollar glaucoma, como una de las manifestaciones oculares més frecuentes, suele
ser unilateral a la mécula en vino de Oporto pero no siempre es asi, resulta como consecuencia de una presion
venosa epiescleral elevada que ocasiona un incremento de la presién intraocular?!. Sin embargo, se describen
dos formas de glaucoma en SSW, la primera representa al 60%, también llamada congénita y estd asociado a
anomalias en la cimara anterior del ojo, y la segunda forma también llamada tardia representa el 40% y esta

se relaciona con una elevada presién venosa epiescleral3.
El hemangioma coroideo, puede estar presente como una forma circunscrita o difusa, son tipicamente
unilaterales e ipsilaterales a la macula en vino de Oporto, pero este dato tampoco siempre se cumple; los

hemangiomas coroideos bilaterales son raros>'®, La coroides de los pacientes con SSW se engrosa en la
adolescencia y edad adulta, y es en este periodo cuando pueden aparecer complicaciones como hemorragia
subretiniana, desprendimiento de retina seroso, edema macular cistoide y desprendimiento del neuroepitelio
macular llegando a provocar incluso una pérdida grave de la visién'®,

Pueden existir alteraciones del campo visual en los pacientes con SSW, como una hemianopsia homénima
que puede deberse a angiomas que afectan ambos lébulos occipitales o que involucran las vias épticas4. Otras
anomalias oculares menos frecuentes pero que también han sido descritas incluyen desprendimiento de
retina, heterocromia del iris, estrabismo, luxacion del cristalino, neovascularizacion del iris y la coroides°.

Manifestaciones endocrinas

Se ha descrito que las células secretoras de la hormona de crecimiento de la glindula pituitaria son
particularmente sensibles al insulto vascular, lo que puede condicionar a un mayor riesgo de alteraciones
endocrinas a este nivel, también se han descrito casos de hipopituitarismo central en el SSW en este

COl’ltCXtOZZ’B.

DI1AGNOSTICO

Se puede diagnosticar mediante el hallazgo de sintomas clinicos tipicos y por la apariencia facial de la macula

envinode Oporto“. “Todos los pacientes con nevus facial deben someterse a una evaluacién radioldgica para
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descartar SSW”, esta evaluacion puede ser de ayuda para detectar las calcificaciones intracraneales clasicas de

estos pacientc:s1 (Figura 2).

FIGURA 2.
Corte axial de tomografia computarizada (TC) sin contraste en un paciente con

sindrome de Sturge-Weber, donde se evidencia calcificacién frontal izquierda de
parénquima cerebral (flecha); estudio imagenolégico corresponde al paciente de
la figura 1-B (A). Se puede evidenciar una atrofia cortical frontal (flechas) (B).

Fuente: elaboracién propia.

Se han visto sin embargo multiples hallazgos radioldgicos como ser atrofia de I6bulos cerebrales, hipertrofia
de plexos coroideos, agrandamiento de las venas cerebrales profundas, anomalias de drenaje venoso y

recientemente se ha descrito un agrandamiento asimétrico del seno cavernoso®** (Figura 3).

FIGURA 3.
Tomograffa computarizada (TC) sin contraste, correspondiente al paciente de la
figura 1-A. Se evidencia corte axial que muestra atrofia cerebral difusa; coincidiendo

con el retraso psicomotor que presenta este paciente con sindrome de Sturge-Weber.

Fuente: claboracion propia.

Las prucbas de imdgenes, como ecografia doppler, tomograffa computarizada (TC) o imdgenes por
resonancia magnética (RM), pueden ser utiles para determinar cualquier posible malformacién vascular
localizada en tejidos profundos, por ejemplo, malformaciones vasculares cerebrales o malformaciones
arteriovenosas™!!. La técnica de neuroimagen de eleccidn para el diagnéstico de SSW actualmente es la
resonancia magnética con contraste de gadolinio, ya que puede demostrar la presencia de angiomatosis
leptomeningea y determinar el grado de afectacién de las estructuras del cerebro®.

El electroencefalograma (EEG) evalua la actividad epileptiformes y la disfuncion cerebral; la actividad a
menudo se atentia o disminuye en el hemisferio afectado, este patrdn de actividad puede ser detectada desde
los primeros meses de vida del paciente haciéndose més evidente con la progresién de la atrofia cerebral4.

El SSW debe diagnosticarse de forma diferencial con respecto a los hemangiomas infantiles, que
son los tumores benignos infantiles mas frecuentes y que habitualmente involucionan con el tiempo;
molecularmente las células endoteliales de los hemangiomas infantiles son positivas para Glut-1, pero las
células endoteliales del SSW no lo son®.Otros diagnésticos diferenciales incluyen el sindrome de Rendu-
Osler-Weber, el sindrome de Angio-osteodistrofia, el sindrome de Maftuci, la enfermedad de Von Hippel
Lindau y el sindrome de Klippel Trenaumy-Weber!”.

Tratamiento

El tratamiento del SSW estd dirigido hacia la mécula en vino de Oporto, a las crisis epilépticas, las crisis
migrafosas, los eventos stroke-like y el glaucoma.

El tratamiento de eleccién para la mécula en vino de Oporto es la terapia con ldser colorante
pulsado (PDL), el inicio temprano del tratamiento puede disminuir la progresion a hipertrofia tisular y
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complicaciones visuales, de vias respiratorias y de la deglucién3’26. Se ha descrito que el grado de respuesta
al ldser es mayor en la region frontal a diferencia de la zona malar o del prolabio y en general se requieren
entre 7 a 15 sesiones para lograr un aclaramiento de la lesién; el aclaramiento definitivo o completo

no siempre es posible’. “El lser calienta la hemoglobina dentro de los vasos sanguineos y los destruyen,
evitando las estructuras circundantes de la piel”, sin embargo la macula puede llegar a regenerarse con el
tiempo, requiriendo mayor nimero de sesiones; la resistencia terapéutica puede deberse a la regeneracién y
revascularizacién de los vasos coagulaclos3 “_Se han descrito ciertos medicamentos adyuvantes al tratamiento
con PDL que podrian mejorar la eficacia del tratamiento, como por ejemplo el Imiquimod tépico y la

Rapamicina®’. La Rapamicina como tratamiento adyuvante al PDL se ha mostrado como un potencial agente
antiangiogénico que podria prevenir la revascularizacion después del tratamiento con PDL; sin embargo
Greveling y col. recientemente en un ensayo aleatorio demostraron que la aplicacion tépica de la solucion
disponible en el mercado (Rapamune’ 0,1%) como un adyuvante al tratamiento PDL no parece mejorar el
blanqueamiento de la lesién en el SSW, la Rapamicina oral podria tener resultados méds prometedores, y se

recomienda mayores investigaciones respecto a eficacia, efectos adversos y costo-efectividad®®,

El objetivo principal del tratamiento neurolégico es minimizar la actividad epiléptica con medicamentos
antiepilépticos para evitar o minimizar el deterioro psicomotriz y otras alteraciones del neurodesarrollo
en estos pacientes; es importante instruir a los padres e informarles sobre como reconocer estas crisis y
cémo actuar una vez que estas ocurren, asi como es importante recomendarles acerca de las enfermedades
intercurrentes que cursen con fiebre para evitarlas en la medida en que sea posible ya que la fiebre puede
desencadenar estas crisis; también se debe asegurar buena hidratacién y oxigenacion del paciente’. Se ha
descrito que la mayoria de los pacientes logran controlar las crisis con 1 a 2 medicamentos antiepilépticos
mas la administracién de 4cido acetilsalicilico en dosis bajas4. Los medicamentos mas usados en lactantes

han sido la Oxcarbazepina, Carbamazepina, Levetiracetam y Fenobarbital y los pacientes con espasmos

infantiles pueden responder al tratamiento con esteroides, Topiramato, Vigabatrina o dieta cetogénica4.

La Oxcarbazepina se asocié con menos efectos secundarios informados que otros antiepilépticos, por
lo que puede ser preferible y se recomienda comenzar el tratamiento con Oxcarbazepina a menos que

estén presentes caracteristicas de crisis generalizadas™. El Topiramato a pesar de estar relacionado con
desencadenar glaucoma agudo bilateral de 4ngulo cerrado empeorando el pronéstico en ciertos casos, no
se asocié con signos relacionados al glaucoma en un andlisis limitado de pacientes y los efectos secundarios
informados del Valproato coincidieron con sus efectos conocidos, por lo que estos medicamentos podrian
ser alternativas seguras para tratar la migrafa y la epilepsia concomitantes, ademas de los triptanes y la
Lamotrigina que también se han utilizado para este fin**®. El 4cido acetilsalicilico en dosis bajas (3 a 5 mg/

kg/dia) puede disminuir la frecuencia y la gravedad de los crisis epilépticas y de los episodios stroke-like™.
Se ha planteado un tratamiento presintomético sobre todo en pacientes con angiomatosis leptomeningeas
extensas bilaterales que tienen mayor riesgo de crisis graves y déficits neuroldgicos; en estos pacientes se ha
utilizado Levetirazetam, Fenobarbital y otros antiepilépticos asociados a dosis bajas de acido acetilsalicilico;
no se recomienda dar el tratamiento presintomaético a todos los pacientes con SSW por los efectos adversos
de la medicacién®. Se justifica un tratamiento agresivo en crisis epilépticas prolongadas y refractarias como
medida terapéutica; y cuando el tratamiento médico falla, se considerard el tratamiento quirtrgico como
ser la lesionectomia, bien por callostomia o hemisferectomia® A1 En relacién al 4cido acetilsalicilico se han
descrito efectos adversos como hemorragias, gingivorragias, hematomas, sin embargo estos efectos adversos
Nno se reportan con mayor gravedad4.

El objetivo principal en el tratamiento de glaucoma es disminuir la presién intraocular para evitar una
lesién isquémica del nervio éptico3’4. El tratamiento con gotas oftdlmicas para reducir la presién intraocular,
como por ejemplo con prostaglandinas, betabloqueadores o inhibidores de la anhidrasa carbénica pueden ser
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eficaces porque disminuyen la produccién de liquido en el ojo y aumentan el flujo de salida del humor acuoso
a través de la via uveoescleral; el Timolol y Lantaprost, han sido utilizados para el tratamiento de glaucoma

en pacientes con SSW2631 Gi el paciente no responde al tratamiento médico se realizardn tratamientos
quirargicos como la implementacién de la valvula de glaucoma de Ahmed, y otros procedimientos invasivos;
recientemente se ha descrito un caso de glaucoma tratado con éxito mediante el stent CyPass, este método
ofrece un abordaje que es menos invasivo y se ha demostrado que ofrece una solucién a largo plazo para

reducir la presién intraocular en pacientes con SSW.
Discusion

El SSW como vimos es un trastorno que se presenta de forma infrecuente en la poblacién, y es de gran
importancia poder reconocerla clinicamente; la presencia de la mécula en vino de Oporto debe alarmar a los
padres y a los médicos por el riesgo de angiomatosis leptomeningea y glaucoma mis elevado que presentan
estos pacientes en relacién a la poblacién general; esta lesion puede estar presente desde el nacimiento y
es importante identificarlo adecuadamente, para poder dar lugar a una derivacién a un especialista para el
tratamiento de esta “marca de nacimiento”, asi como para la consulta con un neurélogo y oftalmélogo que
realicen la evaluacidn y el tratamiento adecuado de la afectacion cerebral u ocular (o ambos) si fuese necesario;
en los casos en los que no presenten esta lesién probablemente el diagndstico sea mas dificil pero se hard
guiado en las otras manifestaciones clinicas que pueden presentar estos pacientes. Es importante tomar en
cuenta en el tratamiento el manejo multidisciplinario dirigido a tratar la enfermedad y sus complicaciones,
asi como brindar apoyo y soporte al paciente y a su familia; este equipo multidisciplinario ademas tendria
que tener la funcién de hacer un seguimiento estrecho del paciente y sus complicaciones, de igual manera se
considera de gran importancia no descuidar las manifestaciones emocionales y psicoldgicas de estos pacientes.
Hasta la fecha no existe un tratamiento estandarizado para los pacientes con SSW, por tanto, se debe siempre
individualizar el tratamiento de cada paciente y se espera que en un futuro nazcan nuevas investigaciones en
el tratamiento dirigidos sobre todo a la parte molecular de la etiologfa de este sindrome y que pueda brindar
una esperanza a estos pacientes, para tener un mejor pronéstico en general.
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