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Recurso de tratamiento clinico para el complejo de esclerosis tuberosa (CET)

Esta descripcién general de las pautas de tratamiento clinico se basa en el resultado positivo de la prueba del paciente correspondiente a una variante
patédgena o probablemente patégena del gen TSC7 0 TSC2. A menos que se indique lo contrario, las pautas de tratamiento clinico que se utilizan

en este documento se limitan a las publicadas en los Criterios internacionales de diagndstico actualizados del complejo de esclerosis tuberosa y las
Recomendaciones de tratamiento y vigilancia'. Consulte las pautas mencionadas para obtener detalles completos e informacién adicional.

La correlacién clinica con los antecedentes médicos del paciente, los tratamientos, las intervenciones quirdrgicas y los antecedentes familiares pueden
derivar cambios en las decisiones de tratamiento clinico; por lo tanto, se pueden considerar otras recomendaciones para el tratamiento. Los resultados
de las pruebas genéticas y las pautas de la sociedad médica sirven de ayuda para la toma de decisiones fundamentadas en el tratamiento médico,

pero no constituyen recomendaciones formales. El andlisis de las decisiones de tratamiento médico y los planes de tratamiento personalizados deben
abordarse entre cada paciente y su proveedor de atencién médica, y es posible que cambien.

CONSIDERACIONES SOBRE LA VIGILANCIA

‘ * EDAD DE INICIO FRECUENCIA
Y QUIRURGICAS !
Cerebro
Cada 1 a 3 afios en pacientes
Resonancia magnética (RM) cerebral para evaluar la presencia de , X . menores de 25 afos sin ASCG, o
tubérculos, nédulos subependimales, defectos de migracion y astrocitomas Después del diagndstico con mayor frecuencia y durante
subependimarios de células gigantes (ASCG). toda la edad adulta en pacientes

con ASCG™

Se debe realizar una reseccién quirurgica en los casos de ASCG con
sintomas agudos. También puede ser necesaria una derivacion del liquido Individualizado N/A
cefalorraquideo.

Educacién de los padres para que reconozcan los espasmos infantiles
y las crisis focales, incluso si no se han presentado en el momento del Después del diagndstico Individualizado
diagnéstico inicial.

Electroencefalografia (EEG) en individuos asintomaticos: Realizarlo

mientras estan despiertos y dormidos. Si el resultado es anormal,

especialmente si también estan presentes caracteristicas de un trastorno Después del diagndstico
neuropsiquiatrico asociado al CET, realizar seguimiento mediante EEG con

video de 8 a 12 horas para evaluar la actividad convulsiva.

Cada 6 semanas hasta los

12 meses de edad, luego cada
3 meses hasta los 24 meses
de edad

EEG en personas con actividad convulsiva conocida o sospechada: Realizar
una EEG de rutina. Se recomienda una EEG con video prolongada, de

A , . ) L . Determinado por la necesidad
24 horas o mas, cuando no esta claro si se producen convulsiones o cuando Aparicion de los sintomas

A ; . - clinica
hay suefio inexplicable, cambios de conducta u otras alteraciones en la
funcién cognitiva o neuroldgica.
. L . . . Individualizado. Se debe prestar
Se debe considerar la cirugia para la epilepsia en pacientes con CET que s i ey T ni?ws B
presenten crisis refractarias, especialmente tras el fracaso del tratamiento P N/A

con tres medicamentos menor edad que experimentan
: regresion neurolégica.

Trastorno neuropsiquiatrico asociado al CET (TAND, por sus siglas en inglés)

Anualmente, o con mayor
Deteccién del TAND mediante herramientas de deteccién validadas. Después del diagndstico frecuencia segun las necesidades
clinicas

Infancia (entre los 0 y los 3 afios)
Edad preescolar (entre los 3 y los
6 afios)
Edad escolar temprana (entre los
6y los 9 afios)

Después del diagndstico Adolescencia (entre los 12 y los
16 afios)
Adultez temprana (entre los 18 y
los 25 afios)
Segun sea necesario
posteriormente

Evaluacién integral de todos los niveles de posibles manifestaciones del
TAND en momentos clave del desarrollo.

Derivar a los profesionales adecuados para el tratamiento o la intervencién AeaniEien i les difemEes ehieiEzes
de las manifestaciones relevantes del TAND. P
Un cambio repentino e inesperado en el comportamiento debe motivar una
evaluacion fisica para investigar posibles causas médicas (p. ej., ASCG, Individualizado Individualizado
convulsiones, enfermedad renal, medicamentos).

Brindar educacién y capacitacion a los padres o cuidadores sobre el TAND

para garantizar que las familias sepan qué buscar en las manifestaciones del

TAND que puedan aparecer en la vida (p. ej., trastorno del espectro autista, Después del diagndstico Individualizado
trastornos del lenguaje, trastorno por déficit de atencién e hiperactividad,

trastornos de ansiedad).
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CONSIDERACIONES SOBRE LA VIGILANCIA Y

QUIRURGICAS ™!

Rifién

RM del abdomen para evaluar la presencia de angiomiolipomas y quistes
renales.

Deteccién de la hipertensién mediante una medicion precisa de la presion
arterial.

Evaluacién de la funcién renal mediante la determinacién de la tasa
de filtraciéon glomerular y la deteccién de proteinuria.

Pulmén

Preguntar sobre la exposicién al tabaco, las exposiciones ocupacionales,
las manifestaciones de enfermedades del tejido conectivo, los signos
de fuga de quilo y las manifestaciones pulmonares, como la disnea, la tos
y el neumotérax esponténeo, en todos los pacientes adultos con CET.

Tomografia computarizada (TC) de térax inicial para evaluar la
linfangiomiomatosis (LAM).

TC de térax de seguimiento en pacientes con evidencia de enfermedad
pulmonar quistica compatible con LAM en la prueba de deteccién.

Pruebas de funcién pulmonar en serie (inicial y de rutina) en pacientes
con evidencia de enfermedad pulmonar quistica compatible con LAM
en la TC de térax para la deteccion.

Prueba de caminata de 6 minutos inicial en pacientes con evidencia
de enfermedad pulmonar quistica compatible con LAM en la TC de térax
para la deteccién.

Educacién de los pacientes y sus familias sobre los signos y sintomas del
neumotoérax.

Piel

Examen dermatoldgico y educacién continua sobre proteccién solar.

Dientes

Examen dental.

Radiografia panoramica para evaluar el desarrollo dental.

Corazoén

Ecocardiografia fetal: considerar la deteccién de individuos con alto riesgo
de insuficiencia cardiaca después del parto.

Ecocardiografia.

Electrocardiografia para evaluar posibles defectos de conduccién
subyacentes.

Ojos

Evaluacién oftalmoldgica, incluida la evaluacién fundoscépica con
dilatacién, para evaluar la presencia de hamartomas astrociticos retinianos,
manchas acromaticas retinianas y déficits del campo visual.

EDAD DE INICIO

Después del diagndstico

Después del diagndstico

Después del diagnéstico

18 afios

A partir de los 18 afios

Individualizado

Después del diagndstico

Después del diagndstico

Individualizado

Después del diagndstico

En el momento de la erupcion del
primer diente o a mas tardar a los
12 meses de edad

Después del diagndstico

Durante el embarazo, cuando se
identifican rabdomiomas mediante
una ecografia prenatal

Pacientes pediatricos tras
el diagnéstico, especialmente
si son menores de 3 afios

Después del diagndstico

Después del diagndstico

FRECUENCIA

Cada 10 3 afios

Al menos una vez al afio

Al menos una vez al afio

En cada visita al consultorio

Cada 5 a 7 afios para todas las
mujeres adultas con una TC de
térax para la deteccién negativa
que permanezcan asintomaticas

Personalizado para hombres
sintomaticos

Individualizado

Al menos una vez al afno; con
mayor frecuencia en pacientes
con progresién rapida

Individualizado

Individualizado

Anualmente en nifios,
individualizada en adultos

Al menos cada 6 meses

Individualizada, o si se presenta
asimetria, hinchazén asintomatica
o erupcién dental retrasada/
anémala

Individualizado

Cada 1 a 3 afios si son
asintomaticos, con mayor
frecuencia si son sintomaticos,
en la infancia

Cada 3 a 5 afios si son

asintomaticos, con mayor
frecuencia si son sintomaticos

Anualmente

En la tabla anterior, se ofrece un breve resumen de las pautas de vigilancia publicadas en los Criterios internacionales de diagndstico actualizados del complejo de esclerosis tuberosa
y las Recomendaciones de tratamiento y vigilancia'. Consulte la publicacion para obtener recomendaciones completas sobre asesoramiento, tratamiento y seguimiento.

Los pacientes con ASCG de gran tamafio o en crecimiento, o con ASCG que cause agrandamiento ventricular y que sean asintomaticos, deben someterse a RM con mayor frecuencia,
y se debe informar a los pacientes y a sus familias sobre la posibilidad de que aparezcan nuevos sintomas. Los pacientes con ASCG asintomatico en la infancia deben seguir sometiéndose

a pruebas de imagen periddicas en la edad adulta para asegurarse de que no haya crecimiento.

Northrup H, et al. "Updated international tuberous sclerosis complex diagnostic criteria and surveillance and management recommendations". Pediatric Neurology 123 (2021): 50-66.



Comprender el resultado positivo de su prueba genética del gen T.SC2
INFORMACION PARA PACIENTES CON UNA VARIANTE PATOGENA O PROBABLEMENTE PATOGENA

Resultado Sus pruebas indican que tiene una variante patégena o probablemente patégena del gen TSC2.
Complejo de esclerosis Las personas con una variante patégena o probablemente patégena en este gen padecen complejo de esclerosis
tuberosa tuberosa (CET).

Riesgos de desarrollar
cancer y tumores
no cancerosos

Tiene un mayor riesgo (de un 2 % a un 5 %) de desarrollar cancer de rifién (renal), asi como tumores
no cancerosos en la piel, el cerebro, los rifiones, el corazén, el higado y los pulmones.

Las personas también pueden presentar otros signos de CET, que pueden incluir los que se indican
a continuacion:

* Manchas de piel mas clara, o zonas de piel excesivamente rugosa o lisa
» Pequefias protuberancias en la cara (angiofibromas faciales)

* Problemas o retrasos en el aprendizaje

* Un mayor riesgo de sufrir convulsiones

Otros problemas
médicos

Debe hablar con su proveedor de atencién médica sobre las caracteristicas del CET con mas detalle.

Las decisiones sobre la gestién de los riesgos son muy personales. Existen opciones para detectar el cancer de
Qué puede hacer forma temprana o disminuir el riesgo de padecerlo. Es importante que analice estas opciones con su proveedor
de atencién médica y que decidan el plan que sea mejor para usted.

Los familiares también pueden estar en riesgo. Se les pueden realizar pruebas para detectar la variante
patégena o probablemente patégena del gen TSC2 que se identificé en usted. Se recomienda que comparta
esta informacién con los miembros de su familia para que puedan obtener méas informacién sobre el tema

y abordarlo con sus proveedores de atencién médica.

Familia

TSCZ2 en la familia

I T T 1

Existe una probabilidad aleatoria de hasta 50/50 de transmitir J ] o ]
la variante patogénica o probablemente patogénica en el TSC2
a sus hijos.

Bl Tiene unavariante [ No tiene una variante
patégena o probablemente patégena o probablemente
patégena del gen TSC2 patégena del gen TSC2

* Tuberous Sclerosis Alliance tscalliance.org
RECURSOS * National Society of Genetic Counselors nsgc.org
* Canadian Association of Genetic Counsellors cagc-accg.ca

Hable sobre esta informacién con su proveedor de atencién médica. El campo de la genética del cancer evoluciona continuamente; por ello,
es posible que haya actualizaciones con respecto a su resultado de TSC2, las recomendaciones médicas o posibles tratamientos con el paso
del tiempo. Esta informacién no pretende reemplazar la consulta con un proveedor de atencién médica y no debe considerarse ni interpretarse
como un asesoramiento médico.
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