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RESUMEN
El síndrome de Sturge Weber (SSW) es un trastorno neurocu-
táneo congénito que presenta malformación vascular rojo vi-
nosa en el territorio del trigémino, manifestaciones cerebrales 
(afectación leptomeníngea ipsolateral, convulsiones y retardo 
mental) y signos oftalmológicos (malformación vascular coroi-
dea, glaucoma). No hay evidencia convincente de que se trate 
de una enfermedad hereditaria.
Comunicamos un caso que presentaba una pequeña malforma-
ción vascular en región frontal y párpado superior derechos, 
con afectación neurológica importante; sin compromiso ocular.
En el SSW no siempre la magnitud de la lesión cutánea se re-
laciona directamente con el compromiso del sistema nervio-
so central, el cual puede generar graves consecuencias sobre 
la salud y la calidad de vida del niño, como en nuestro caso. 
Destacamos la importancia del conocimiento de este síndrome 
neurocutáneo dada la relevancia de su pesquisa precoz, soli-
citud de estudios, interconsultas y el necesario abordaje inter-
disciplinario desde el momento del diagnóstico.
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SUMMARY
Sturge-Weber syndrome (SSW) is a congenital neurocuta-
neous disorder, which presents a port wine vascular mal-
formation that covers the territory of the trigeminal nerve, 
neurological manifestations (ipsilateral leptomeningeal in-
volvement, seizures and mental retardation) and ophthal-
mic signs (choroidal vascular malformation, glaucoma). 
There is no evidence to indicate that this is an inherited disease. 
Our patient had a small vascular malformation in the frontal 
and right upper eyelid, significant neurological involvement, 
and no ocular involvement. In SSW, not always the magnitude 
of the skin lesion is directly related to the commitment of the 
central nervous system, which can cause serious consequences 
on child’s health and quality of life, as noted in our case. We em-
phasize the importance of being awere of this neurocutaneous 
syndrome given the importance of early screening, additional 
studies, interconsultations and the necessary interdisciplinary 
approach from the time of diagnosis.
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INTRODUCCIÓN
El síndrome de Sturge-Weber (SSW), es el más 

frecuente de los síndromes neurocutáneos. 1 Se 
trata de un trastorno congénito, esporádico, que 
incluye la asociación de malformaciones vascula-
res cerebrales, cutáneas y oculares caracterizadas 
por una mancha color vino de oporto en el área 
facial del nervio trigémino, malformación vascu-
lar de las leptomeninges, epilepsia, retraso men-
tal, déficit neurológico, glaucoma y aumento de 
la vascularización de la retina.1-3

Afecta ambos sexos por igual, no presenta ca-
rácter hereditario, pero se han descripto casos 
familiares. Tiene una incidencia de 1/50 000 a 
1/230 000 personas.

El diagnóstico precoz es primordial, por los 
estudios, interconsultas y terapéuticas a realizar; 
éste debe sospecharse aunque la clínica dermato-
lógica no sea muy manifiesta.3

HISTORIA CLÍNICA
Paciente asistido en el Servicio de Neurología 

desde los 4 años de edad por presentar discreta 
paresia braquiocrural izquierda a predominio cru-
ral; ligero retraso en la adquisición de pautas neu-
romadurativas motrices y lingüísticas. 

A los 8 años consultó por presentar síndro-
me convulsivo focal, de 4 minutos de duración, 
en hemicuerpo izquierdo (crisis versiva cefálica), 
que motivó la realización de registro electroence-
falográfico de sueño (resultado normal) y neuro-
imágenes.

Los antecedentes convulsivos del paciente, 
en ausencia de evidencias eléctricas o radioló-
gicas, obligaron a considerar el diagnóstico de 
neuroangiomatosis, observándose en un examen 
más detallado la presencia de malformación vas-
cular facial.

En interconsulta con Dermatología se observó: 
mácula vascular rojo vinosa, de contornos defini-
dos e irregulares, 6 cm de diámetro, ubicada en 
la región frontal derecha, con progresión al pár-
pado superior homolateral (Foto 1) y, en mucosa 
oral, hiperplasia gingival sin alteración vascular.

a. Servicio de Dermatología.
b. Servicio de Neurología.
Hospital General de Niños Pedro de Elizalde.

Correspondencia: 
Dra. Clarisa Rodofile
clari_rodofile@yahoo.com.ar

Conflicto de intereses: Ninguno que declarar.

Recibido: 2-8-10
Aceptado: 10-01-11



Presentación de casos clínicos  /  Arch Argent Pediatr 2011;109(2):e42-e45  /  e43

La resonancia magnética nuclear (RMN) de 
cerebro evidenció profundización de surcos 
subaracnoideos, engrosamiento leptomeníngeo 
y atrofia cortical del hemisferio derecho, con des-
plazamiento de la línea media. (Foto 2)

Las evaluaciones cardiológicas y oftalmológi-
cas fueron normales. 

Un nuevo electroencefalograma objetivó dis-
creta asimetría eléctrica de menor voltaje y mayor 
densidad de ondas lentas en hemisferio derecho.

Se diagnosticó: síndrome de Sturge-Weber.

COMENTARIO
El SSW es una displasia neuroectodérmica ca-

racterizada por anomalías vasculares cerebrales, 
cutáneas y oculares con una expresividad variable.4

La malformación vascular capilar asociada, lla-
mada “mancha en vino de oporto”, compromete el 
área facial inervada por la primera rama sensitiva 
del nervio trigémino, particularmente el párpado 
superior y la zona supraorbitaria.2-3 Puede tomar 
las ramas maxilar y mandibular del mencionado 
nervio, con sobrecrecimiento óseo o de las par-
tes blandas de la zona.2 En la evolución, la lesión 

tiende a oscurecerse y a adquirir zonas nodula-
res. Puede estar ausente en la forma “frustra” del 
síndrome. El 37% de los pacientes presenta lesio-
nes bilaterales, las cuales pueden estar asociadas a 
compromiso intracraneal unilateral o bilateral2-4 y 
el 36% puede tener malformaciones vasculares en 
las extremidades o el tronco.3-4 Se han descripto ca-
sos de localizaciones atípicas, o sin malformación 
facial evidente,5 como cuero cabelludo o mucosa 
oral, fuera del área trigeminal, asociados a anoma-
lía leptomeníngea.

Ante la sospecha diagnóstica es oportuno rea-
lizar interconsultas con neurología y oftalmología; 
asimismo, solicitar estudios por imágenes para 
descartar patologías asociadas.

Las malformaciones vasculares que afectan 
la piamadre, suelen ser ipsolaterales a la mácula 
cutánea y, frecuentemente, se asocian calcificacio-
nes ipsolaterales, hemiatrofia cerebral progresiva 
y otras anormalidades capilares y venosas. Tam-
bién la alteración vascular pial puede aparecer 
aislada, sin lesión de coroides ni facial, en el 13% 
de los enfermos.6

El curso clínico de los portadores del síndrome 

Foto 1. Mácula vascular en zona frontal con pequeña lesión de 1 x 1 cm en párpado superior derecho
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SSW guarda una relación estrecha con las malfor-
maciones neurológicas y los cambios neurorra-
diológicos, pero no con el tamaño de la lesión 
vascular facial; todo el hemisferio cerebral puede 
estar afectado.4-6

La manifestación neurológica más constante 
es la presencia de convulsiones, que afectan al 75-
90% de los pacientes. En el 45%, las crisis epilépti-
cas se inician antes del año, con un pico entre los 3 
y 6 meses de edad. Sólo el 7% de los pacientes ini-
cia sus crisis después de los 5 años.7 Al principio 
predominan las crisis parciales motoras o tónico-
clónicas generalizadas; con menos frecuencia, los 
espasmos infantiles, las crisis mioclónicas y ató-
nicas.8 Es usual la presencia de crisis frecuentes y 
prolongadas de difícil control farmacológico, que 
se logra en el 47% de los enfermos. El inicio de las 
crisis por debajo de los 2 años hace más probable 
su refractariedad;8 algunos autores refieren que 
las crisis epilépticas son más frecuentes e intensas 
cuando existe afectación bihemisférica.8

El retraso mental afecta al 50-70%8-9 de los pa-
cientes con posterioridad al inicio de las crisis epi-
lépticas; el 2,5% desarrolla retraso mental grave.9 
Sólo el 8% de aquellos con lesiones bilaterales son 
intelectualmente normales.8

Las imágenes características de tomografía 
axial computada (TAC) cerebral o RMN, con ga-
dolinio o sin él, pueden sugerir el diagnóstico aun 
antes del comienzo de las manifestaciones clíni-
cas del SNC. La RMN ofrece mejor detalle que la 
TAC.10-12 Se puede observar la malformación vas-
cular leptomeníngea que resulta en isquemia en 
los tejidos adyacentes, gliosis, desmielinización, 
calcificaciones, hemiatrofia cerebral y atrofias fo-
cales; ausencia de venas corticales superficiales 
adyacentes a la malformación y aumento de ta-
maño del sistema venoso profundo y del plexo 
coroideo ipsolaterales. Las calcificaciones con pa-
trón de doble contorno que siguen las circunvolu-
ciones cerebrales (en “vías de tren”) se observan 
con la TAC, desde los primeros meses de vida y, 

Foto 2. RMN. Corte coronal en T2: atrofia cortical del hemisferio derecho con desplazamiento de la línea media
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con la radiografía de cráneo, desde los 7 años.10

La angiografía demuestra disminución o au-
sencia de venas superficiales corticales en el área 
de la lesión y aumento de las colaterales.

El EEG típico en estos pacientes es asimétrico, 
con actividad del hemisferio afectado reducida en 
voltaje y enlentecida.

La afectación ocular es ipsolateral a la MV; se 
constata glaucoma, buftalmos, malformaciones 
vasculares de la conjuntiva, esclerótica, coroides 
y retina. Con menor frecuencia, heterocromía del 
iris, atrofia óptica, opacificación corneal y des-
prendimiento de retina. Estos hallazgos no fueron 
observados en nuestro paciente.

En el 25% de los pacientes pueden encontrarse 
lesiones asociadas en la boca, principalmente alte-
raciones vasculares de los labios y la mucosa oral, 
sobrecrecimiento óseo o de partes blandas y en-
grosamiento gingival, como en nuestro paciente.

El diagnóstico es clínico, al observar una mal-
formación vascular facial en el territorio del trigé-
mino y alteraciones en SNC.

Dentro de los diagnósticos diferenciales de-
bemos considerar: anomalía vascular aislada o 
asociada a síndromes: facomatosis pigmento-vas-
cular; Parkes-Weber, Rubinstein-Taybi, síndrome 
PHACES, entre otros.1

La terapéutica de la epilepsia, será farmacoló-
gica o quirúrgica (o incluirá ambas). Las convul-
siones responden a terapéutica anticonvulsiva 
en el 50% de los casos. Se recomienda el empleo 
de agentes antitrombóticos (aspirina) en lesiones 
de gran tamaño, pues disminuyen los episodios 
trombóticos y el deterioro progresivo.

La hemisferectomía está indicada sólo en pa-
cientes con malformación vascular leptomenín-
gea extensa unilateral, con hemiparesia unilateral 
y convulsiones intratables.13 Vázquez y col., en 
su trabajo sobre hemisferectomías y hemi-hemis-
ferectomías, manifiestan que, para el manejo de 
las epilepsias refractarias al tratamiento farma-
cológico, dichos procedimientos ofrecen un alto 
índice de resultados positivos con baja morbi-
mortalidad.14

El tratamiento del glaucoma es, en general, di-
fícil y los pacientes requieren cirugía.

La malformación vascular facial en general re-
presenta un problema cosmético. La terapia con 
láser de colorante pulsado es la mejor alternativa 
de tratamiento estético, con bajo riesgo y dolor 
variable.15 Se pueden también utilizar maquilla-
jes cubritivos. 

La estimulación precoz se destaca para mejo-
rar el retraso mental y los déficit motores.

CONCLUSIÓN
La presencia de una malformación vascular 

capilar en la zona trigeminal, aun pequeña, ob-
servada desde el nacimiento, debe despertar la 
sospecha de SSW. Este síndrome neurocutáneo, 
que afecta piel, SNC y ojos, exige interconsultas 
tempranas a neurólogos, neurocirujanos, oftalmó-
logos, dermatólogos y terapistas físicos. El abor-
daje interdisciplinario beneficia a los pacientes en 
su calidad de vida presente y futura.

Es valioso insistir en la necesidad de la ex-
haustiva búsqueda de patología dermatológica o 
neurológica asociada; aunque en oportunidades 
falte la correlación. n
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