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Esclerosis tuberosa

Esta ficha redne informacién de ayuda a los profesionales implicados en la atencién de la discapacidad en su

trabajo de evaluacion y acompafiamiento de personas que padecen estas enfermedades raras. En ningun

caso, sustituye a una evaluacién individual.

Adaptado de la Enciclopedia de Orphanet para profesionales [1]

Definicion: La esclerosis tuberosa (ET) es un trastorno neurocutaneo caracterizado por
hamartomas multisistémicos y asociado con manifestaciones neuropsiquiatricas.

Epidemiologia: Se ha estimado que la prevalencia varia entre 1/25.000 y 1/11.300 en
Europa.

Clinica: La ET se caracteriza por hamartomas multisistémicos que afectan generalmente
a la piel, el cerebro, los rifiones, los pulmones y el corazon. La afectacién cutdnea
incluye: maculas hipopigmentadas (en forma de hoja de fresno) que se manifiestan
durante los primeros afios de vida, angiofibromas desde los 3-4 afios de edad (lesiones
eritematosas y papulonodulares), fiboromas ungueales (tumores de Koénen), placas
fibrosas en la frente o el cuero cabelludo y lumbares (placas chagrin) y lesiones cutdneas
en “confeti” que aparecen desde la infancia hasta el inicio de la adolescencia. Todos los
casos de ET presentan una afectacion cerebral, que se manifiesta por diferentes lesiones
neuroldgicas, tales como tuberomas corticales/subcorticales, lineas radiales de migracién
de la sustancia blanca cerebral, nddulos subependimarios y astrocitoma subependimario
de células gigantes (SEGA, consulte este término). Este Ultimo puede causar una
hidrocefalia (con un riesgo de crecimiento mas elevado durante las tres primeras
décadas). El 85% de los pacientes presenta una epilepsia de aparicion temprana
(espasmos infantiles y/o convulsiones focales). También se han descrito manifestaciones
neuropsiquidtricas, tales como problemas de aprendizaje, trastorno por déficit de
atencién con o sin hiperactividad, trastornos del espectro autista (consulte este
término), ansiedad y trastornos obsesivos-compulsivos, siendo la automutilacion menos
frecuente. Los angiomiolipomas (AML) renales se desarrollan durante la infancia y
presentan un riesgo de crecimiento mas elevado durante la adolescencia y la edad
adulta. Se manifiestan con una masa abdominal, dolor, hematuria/hemorragia
retroperitoneal, hipertensién e insuficiencia renal. La linfangioleiomiomatosis (LAM,
consulte este término), la hiperplasia micronodular neumocitaria multifocal (HMNM) y
los quistes pulmonares se desarrollan durante la edad adulta y se manifiestan con
disnea, neumotdrax o quilotérax. Los rabdomiomas cardiacos (RC) aparecen durante el
periodo fetal y pueden volverse sintomaticos (obstruccion de la via de eyecciéon o
interferencia con la funciéon valvular) después de la infancia temprana. Otras
manifestaciones incluyen multiples erosiones en el esmalte dental, fibromas intraorales y
anomalias esqueléticas.

Etiologia: La ET se debe a mutaciones en los genes TSC1 (99g34) y TSC2 (16p13.3) que
codifican proteinas que inhiben directamente a mTOR. Cuando se expresa en exceso, la
MTOR es responsable de wuna actividad desproporcionada del glutamato,
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desencadenando la interrupcion de la plasticidad sinaptica. La expresividad es variable y
se debe al mosaicismo y a los modificadores genéticos/epigenéticos. La herencia de la ET
es autosomica dominante en el 30% de los casos y en el 70% se debe a una mutacion
de novo. Se recomienda el asesoramiento genético.

e Manejo y tratamiento: El manejo de la ET es multidisciplinar e incluye el uso de
vigabatrina (inhibidor de la GABA transaminasa), eficaz contra los espasmos infantiles y
las convulsiones de aparicion temprana, y el everolimus (inhibidor de la ruta de
sefializacion mTOR) se puede utilizar para tratar el SEGA no extirpable por cirugia en
niflos y adultos, y para el tratamiento de AML en los adultos.

e Prondstico: La ET es una enfermedad crénica. En la transicion a la edad adulta, las
convulsiones pueden persistir, las afectaciones renales y/o pulmonares pueden ser mas
importantes e inducir riesgos de morbilidad significativa y de mortalidad ocasional, y los
problemas psicolégicos y de conducta pueden aparecer, persistir o ser mas
significativos.

Extraido de la Enciclopedia Orphanet para publico en general [2]

Las consecuencias de la enfermedad sobre las condiciones de vida varian mucho de una
persona a otra.

Generalmente, el principal problema es de tipo neuroldgico para los nifios afectados por
una forma grave de la enfermedad. La asociacion de epilepsia con discapacidad
intelectual, los problemas especificos de aprendizaje y los trastornos de conducta
repercuten sobre la comunicacion y la autonomia.

La discapacidad intelectual origina problemas de concentracién, de atencién o de
memoria de importancia variable (trastornos cognitivos). Los nifios tienen dificultades
para expresarse correctamente. Cuando se afiaden los problemas de conducta, la
repercusidn sobre la comunicacion es mayor y puede dificultar la autonomia de la
persona.

Cuando los problemas neurolédgicos son importantes, pueden impedir que el nifo siga
una escolarizacién en un medio ordinario y que el adulto lleve una vida auténoma.

Estos problemas también pueden dificultar el seguimiento médico y complicar la
realizacion de las pruebas necesarias para la supervisién de la enfermedad (necesitando,
por ejemplo, anestesia general para realizar ciertas pruebas como la resonancia
magnética cerebral).

En ausencia de estas manifestaciones, las personas pueden llevar una vida normal.

Cada vez mais, los tratamientos antiepilépticos junto con un seguimiento educativo
adaptado permiten a los nifios evolucionar mejor (ver “é¢Cudles son las ayudas puestas en
marcha para prevenir y limitar las situaciones de discapacidad”?). Como consecuencia, las
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formas mas graves asociadas a discapacidades multiples existen pero son cada vez menos
frecuentes.

Como se ha mencionado anteriormente, la afectacion renal raramente progresa hacia la
insuficiencia renal, lo mismo que la afectaciéon pulmonar hacia la insuficiencia respiratoria
crénica. La necesidad de considerar un trasplante de rifidn o de pulmén es todavia menos
frecuente si la persona recibe un seguimiento médico periddico.

La consecuencia de estas deficiencias y afectaciones es una discapacidad que perturba la
comunicacion y la autonomia (ver “Vivir con”) y que puede mejorar mediante una
reeducacién funcional y ciertas ayudas técnicas (ver “éiCuales son las ayudas puestas en
marcha para prevenir y limitar las situaciones de discapacidad?”).

Por otro lado, las manifestaciones cutaneas, sobre todo aquellas a nivel del rostro,
pueden entraflar consecuencias estéticas importantes. Esto puede producir un
sufrimiento psicolégico y un aislamiento del nifilo o del adolescente que le hace dificil
aceptarse y hacerse aceptar.

Algunos nifios afectados por la ET tienen discapacidad intelectual y/o problemas
psicopatoldgicos asociados. Para ayudar al desarrollo dptimo de los nifios, debe ponerse
en marcha un abordaje especializado y multidisciplinar, lo mas temprano posible. Este
abordaje se efectua en tres etapas:

1- Caracterizacion fina y precisa de los puntos fuertes y de las dificultades, con una
revisidon neuropsicologica, psicomotora, logopédica, psiquiatrica, de terapia ocupacional
y ortdptica si es necesario, para evaluar las competencias cognitivas, especialmente el
lenguaje, la comunicacién, la motricidad global, la motricidad fina, las funciones que
regulan la ejecucién de las acciones diarias a un nivel adecuado (practica), y otras
dificultades especificas (problemas de interaccion social, particularidades sensoriales,
problemas de aprendizaje...).

2- Puesta en marcha de un proyecto global agrupando componentes educativos,
pedagdgicos y terapéuticos, apoyandose sobre las competencias preservadas para ayudar
al desarrollo de los aspectos que presentan dificultades. Este proyecto tiene en cuenta la
personalidad, la edad, el nivel intelectual, las caracteristicas de conducta del nifio y el
entorno. Se debe garantizar la integracidon en un medio lo mas adaptado posible a las
dificultades del nifio, manteniendo al maximo su acogida en un medio ordinario
(escolarizacion, actividades extraescolares, ocio...).

- El componente educativo tiene por objeto ayudar a desarrollar las competencias
basicas del nifio y su autonomia.

- El componente pedagdgico ayudara al nifio a adquirir los conocimientos globales y le
permitird encontrar su lugar en la sociedad.

- El componente terapéutico, ademas de un posible tratamiento médico, propone el
abordaje de los problemas identificados, junto con, segun las necesidades, fisioterapia,
psicomotricidad, logopedia, terapia ocupacional, psicoterapia... Los ejercicios de
fisioterapia y de reeducacion psicomotora, puestos en marcha por los profesionales pero
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también efectuados en casa con los padres, son esenciales para ayudar al nifio a
fortalecerse, a tomar una mejor conciencia y sensacién de su cuerpo y de esta forma
adquirir mas rapidamente o mejorar el equilibrio, la marcha y la alimentacién auténoma.
La terapia ocupacional ensefia al niflo a practicar actividades manuales (ejercicios con
lapices, pinceles, utensilios de cocina, etc.) y como resultado, le estimula para realizar
actividades cotidianas. Le permite también desarrollar su independencia y su interaccion
con el entorno cotidiano y familiar. Otros métodos de estimulacion pueden ser
beneficiosos, como por ejemplo ejercicios en la piscina. La comunicacion y la relacién con
el entorno pueden mejorarse mediante sesiones de logopedia. También pueden ser
beneficiosas otras sesiones especificas para ciertas adquisiciones escolares, por ejemplo,
la l6gica matematica.

3- Evaluacién y reevaluacién del progreso para ajustar el tratamiento: el abordaje debe
ser reajustado regularmente para tener en cuenta los progresos, dificultades vy
caracteristicas del entorno (familiar, social, escolar).

En funcidn de la gravedad de la discapacidad que resulta de la enfermedad, el progreso
puede ser mayor o menor de un nifo y otro. Es imposible saber con antelacion el
progreso que el nifio podrd lograr. De todos modos, la puesta en marcha de un modo de
comunicacion no verbal (mediante gestos o pictogramas por ejemplo) puede resultar util
para completar o compensar los problemas de comunicacién. Estos métodos no verbales
estimulan asimismo el desarrollo de la comunicacién verbal.

La gravedad de la discapacidad es muy variable: no todos los nifios afectados necesitan el
mismo abordaje y, una vez adultos, no todos tendrdn las mismas necesidades.

Las consecuencias varian mucho de una persona a otra, en funcién de sus afectaciones,
de la importancia de la discapacidad intelectual y/o de los problemas de conducta.

Algunos nifios no presentan manifestaciones particulares y no necesitan un seguimiento
de seguridad, sino que desarrollardn unas capacidades de comunicacién y de autonomia
gue les permitirdn, de adultos, ser independientes y tener un trabajo.

Para los nifios con las formas mas graves de la enfermedad, el abordaje puede ser
considerable y tener consecuencias sobre la vida diaria, especialmente en caso de
epilepsia no controlada, discapacidad intelectual o trastornos del espectro autista, que
reducen la autonomia de la persona.

A veces las repercusiones no estan ligadas a la importancia de la discapacidad, sino a las
limitaciones asociadas al abordaje. Los horarios de la toma de medicamentos, las
consultas médicas y terapéuticas entran a veces en conflicto con los planes de salida o de
actividades, lo que puede ser dificil de aceptar por el resto de miembros de la familia. La
supervisidon y los cuidados continuos que deben beneficiar a los niflos afectados tienen
también repercusiones sobre la vida profesional de los padres (absentismo, solicitud de
permiso parental, trabajo a tiempo parcial...).
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Las repercusiones pueden también estar ligadas a manifestaciones menos graves desde el
punto de vista médico, pero dificiles de aceptar, como el perjuicio estético como
consecuencia de las afectaciones cutdneas en el adolescente.

La mayor parte de las mujeres afectadas por la ET pueden llevar a cabo un embarazo
normal. Sin embargo, serd importante que el embarazo se prepare lo mejor posible,
para limitar los riesgos de complicaciones durante su desarrollo y durante el parto,
tanto para la madre como para su hijo. Se deben tomar precauciones antes del comienzo
del embarazo:

- Verificar el informe de seguimiento pulmonar y renal normal. De hecho, las lesiones
renales y pulmonares son susceptibles de complicarse durante este periodo (ver la ficha
de Orphanet de la linfangioleiomiomatosis).

- La epilepsia debe ser estabilizada con farmacos antiepilépticos que comporten el
minimo riesgo posible para el nifo (riesgo de malformaciones con determinados
medicamentos). Esto implica que el proyecto de embarazo haya sido discutido con el
neurdlogo con suficiente antelacion.

- Es la responsabilidad de los profesionales sanitarios informar a las parejas sobre el
caracter genético de la ET y sobre la variabilidad de los sintomas clinicos posibles y
orientar a las parejas que lo deseen mediante una consulta de asesoramiento genético
antes de la concepcion.

El embarazo de una mujer afectada por la ET sera supervisado por médicos de diversas
especialidades que trabajen conjuntamente.

La evolucidn de la escolaridad varia de un nifio a otro. Algunos nifios pueden seguir una
escolarizacion totalmente normal. Otros necesitaran un seguimiento particular.

El abordaje del nifio en la guarderia o en el colegio depende de su desarrollo. Algunos
pueden asistir varias horas al dia al colegio, o una o dos mafanas por semana. Esto
permitird asegurar su desarrollo social, siempre respetando el tiempo para las sesiones de
fisioterapia, logopedia o de psicomotricidad.

La legislacidon espanola establece la obligacién de las Administraciones educativas de
asegurar los recursos necesarios para los alumnos que presentan necesidades educativas
especiales. Los mecanismos de refuerzo que deberan ponerse en practica tan pronto
como se detecten dificultades de aprendizaje podran ser tanto organizativos como
curriculares. Entre otras medidas, podran considerarse el apoyo en el grupo ordinario, los
agrupamientos flexibles o las adaptaciones del curriculo. Por tanto, el centro escolar
debera poner en marcha un plan de acogida para facilitar la integracién y la resolucién de
las dificultades que pueda encontrar el nifio.

La eleccidn de un tipo de escolarizacidon lo mas adaptado posible al nifio debe tener en
cuenta sus deficiencias y sus competencias cognitivas y afectivas, para estimular su
aprendizaje sin que pierda confianza en si mismo y que no se desmotive. No hay que
dudar en reevaluar su orientacidn si se considera que tiene dificultades.
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Si el nifo tiene dificultades de aprendizaje sin discapacidad intelectual o con una
discapacidad intelectual moderada, puede intentarse una escolarizacién en un aula
ordinaria.

En el caso de los nifios con una discapacidad intelectual importante, la escolarizaciéon en
un establecimiento ordinario resulta imposible, debido a dificultades demasiado
importantes a nivel de lenguaje, de desarrollo y de comportamiento. Entonces, se
propondra su escolarizacién en centros de educacidn especial o unidades sustitutorias de
los mismos.

La “Guia informativa para familiares de alumnos y alumnas con necesidades educativas
especiales” (pdf), elaborada por la Comisidon de Familias en Inclusién de FEAPS, ofrece
informacién sobre el modelo educativo actual y responde a preguntas sencillas de
familias de alumnos con discapacidad intelectual o del desarrollo.

El departamento de Educacién del Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas
con Enfermedades Raras y sus Familias (Creer) desarrolla acciones para la inclusion
educativa del alumnado con enfermedades raras, dirigido a toda la comunidad educativa.
Ofrece servicios de informacién, orientacién y asesoramiento para las familias, alumnado,
profesionales y centros escolares a través del mail: escuela@creenfermedadesraras.es.

El Servicio de Atencion Educativa de FEDER (inclusion@enfermedades-raras.org), le
facilitara apoyo y orientacién en relacidon a las necesidades educativas del alumnado
afectado por una enfermedad poco frecuente.

La asistencia debe realizarse hasta la insercidn profesional y a lo largo de toda la vida.

No existe una restriccién a nivel de las actividades deportivas (salvo raras excepciones:
buceo submarino por ejemplo), que a menudo resultan muy enriquecedoras y
contribuyen a la socializacidn. Para la epilepsia, se solicitara un certificado médico del
especialista en cuestion.

El perjuicio estético debido a las afectaciones dermatoldgicas (angiofibromas del rostro)
puede ser particularmente dificil de afrontar durante la infancia y la adolescencia,
especialmente en el contexto escolar: puede ser util que el educador y los companeros de
clase estén informados de la enfermedad del nifio, por supuesto con su consentimiento y
el de sus padres, para que el nifio afronte estas situaciones lo mejor posible.

En la edad adulta, algunas personas pueden tener una vida profesional normal.

Uno de los objetivos basicos de la politica de empleo de trabajadores con discapacidad es
su integracién en el sistema ordinario de trabajo o, si no es posible, su incorporacion al
sistema productivo mediante la férmula especial de trabajo protegido.

Para el cumplimiento de este objetivo, la normativa contempla diferentes medidas que
fomentan el empleo de los trabajadores con discapacidad, tales como el establecimiento
de un sistema de intermediacién laboral, el empleo con apoyo, los enclaves laborales, o la
regulacién de medidas de accidn positiva en las politicas activas de empleo.
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Las personas que padecen problemas neuroldgicos, pueden solicitar el reconocimiento de
su condicidon de persona con discapacidad en la Direccion General del Instituto de
Mayores y Servicios Sociales (Imserso).

La epilepsia, ni no estda estabilizada, puede ser incompatible con profesiones que
necesiten un permiso de conducir, trabajar en alturas, utilizar mdaquinas peligrosas o
ciertos trabajos en cadena. De antemano, la opinidn de un neurdlogo es indispensable.

Otras personas, con una discapacidad mayor, no podrdn integrarse en el sistema
ordinario de trabajo. En estos casos, su incorporacion al sistema productivo puede
llevarse a cabo mediante la formula especial de trabajo protegido en "Centros Especiales
de Empleo” que realizan un trabajo productivo y asistencial.

Las personas con una discapacidad grave, que no pueden desarrollar en una actividad
profesional convencional, pueden recurrir a los centros ocupacionales, dirigidos a
proporcionarles prestaciones tales como terapias y rehabilitacién, orientacion y
formacién laboral, actividades convivenciales para su integracion social y ocio, y otros
servicios complementarios.

Para mds informacién, puede consultar los siguientes enlaces:

e Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad > Empleo v discapacidad

e Servicio de Informacion sobre Discapacidad > Empleo y Proteccion Econdmica
de la Discapacidad

e |MSERSO > Autonomia Personal y Dependencia > Grado de discapacidad
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