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Resumen

Introduccion: El hamartoma astrocitico retiniano (HAR) es un tumor benigno, glial, vascularizado. Usualmente se presenta como una lesién congénita
asintomatica asociada al complejo de esclerosis tuberosa (CET).

Caso clinico: Varon de 11 aios, asintomatico, con angiofibromas faciales en la exploracion clinica, las pruebas de imagen muestran un tuber cortical
con nédulos subependimarios y un angiomiolipoma renal derecho. La imagen multimodal (IM) oftalmolégica evidencia lesiones bilaterales multifocales
compatibles con HAR, sin complicaciones.

Conclusiones: El estudio con IM facilita diagndstico, clasificacion y seguimiento del HAR. Es necesario un seguimiento y manejo multidisciplinario de
pacientes con CET.
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Resum

Introduccié: L'hamartoma astrocitic retinia (HAR) és un tumor benigne, glial, vascularitzat. Usualment es presenta com una lesié congénita asimptomatica
associada al complex d'esclerosi tuberosa (CET).

Cas clinic: Home d'11 anys, asimptomatic, amb angiofibromes facials a I'exploracié clinica, les proves d'imatge mostren un tuber cortical amb noduls
subependimaris i un angiomiolipoma renal dret. La imatge multimodal (IM) oftalmologica evidencia lesions bilaterals multifocals compatibles amb RAH,
sense complicacions.

Conclusions: L'estudi amb IM facilita el diagnostic, classificacié i el seguiment del HAR. Es necessari un seguiment i maneig multidisciplinari de pacients
amb CET.

Paraules clau: Hamartoma astrocitic retinia. Complex esclerosi tuberosa. Imatge multimodal.

Abstract

Introduction: Retinal astrocytic hamartoma (RAH) is a benign, vascularized glial tumor. It usually presents as an asymptomatic congenital lesion asso-
ciated with tuberous sclerosis complex (TSC).

Clinical case: An 11-years-old male, asymptomatic, with facial angiofibromas on clinical examination, imaging tests showed a cortical tuber with sube-
pendymal nodules and a right renal angiomyolipoma. Ophthalmologic multimodal imaging (MI) showed bilateral multifocal lesions compatible with
HAR, without complications.

Conclusions: Ml facilitates diagnosis, classification, and follow-up of RAH. Multidisciplinary management and follow-up are needed in patients with TSC.
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Introduccion

El hamartoma astrocitico retiniano (HAR) es un tumor benigno,
glial y vascularizado, que suele aparecer en pacientes jovenes y
en un tercio a la mitad de los casos estén asociados al complejo
de esclerosis tuberosa (CET). Los HARs solitarios también pueden
observarse en pacientes sanos, pero en los pacientes con CET
hasta la mitad pueden ser multifocales y/o bilaterales. Aunque se
asocian con mayor frecuencia al CET, estos hamartomas también
pueden observarse en pacientes con neurofibromatosis’.

El CET es una facomatosis que suele tener una herencia auto-
somica dominante, con manifestaciones muy variables seguin
la gravedad y el grado de afectacion en diversos érganos (ojos,
cerebro, corazén, pulmones, rinones, piel), por lo que se han
propuestos criterios para su diagnostico clinico?, puesto que no
siempre se puede establecer su confirmaciéon genética.

La mayorfa de HARs se encuentran en el polo posterior, ya sea en
arcadas vasculares y/o cerca del nervio dptico. Pueden clasificarse
morfologicamente segun la oftalmoscopia indirecta'. Sin embar-
go, desde la introduccién del estudio con imagen multimodal
(IM) del HAR, en particular: la OCT, la angiografia con fluoresceina
(AGF) y la OCT angiografia (OCT-A), han aportado gran cantidad
de datos para optimizar su descripcion y clasificacion, facilitando
el diagndstico diferencial**,

Caso clinico

Se presenta el caso de un varon de 11 afos sano sin antecedentes per-
sonales nifamiliares de interés derivado de establecimiento comercial
de Optica por“manchas”en el fondo de ojo (FO). La agudeza visual
era de unidad en ambos 0jos (AQ), con una biomicroscopia normal.

En FO y retinografia se objetivan 2 lesiones sugestivas de HAR,
con una clasificaciéon morfolégica' de tipo 3 en OD y tipo 2 en
Ol (Figura 1). La autofluorescencia (AF) resalta hiperautofluores-
cencia de dichas lesiones sugiriendo presencia de calcificacion,
mientras que en OD destaca una lesion hiperautofluorescente
satélite adicional (Figura 1). En la Swept-Source-Tomografia de
Coherencia Optica (SS-OCT), las 2 lesiones principales, estudiadas
por su ubicacién, corresponderian al tipo Il (Figura 2), segun la
clasificacion por OCT®. La SS-OCT-A muestra la red vascular desor-
ganizada intratumoral en plexos vasculares superficial y profundo
con vacios de flujo internos (Figuras 3y 4).

La exploracion fisica evidencia lesiones faciales diagnosticadas
como angiofibromas por estudio anatomopatolégico (Figura 5).
La ecograffa abdominal mostré un angiomiolipoma en el rifdn
derecho (Figura 5) y en la resonancia magnética cerebral un
tuber cortical con banda de migracion radial y 2 nédulos sube-
pendimarios (Figura 6). El estudio genético con secuenciacion de
genes TSC1 y TSC2 fue negativo. Tras 3 anos de seguimiento por
un equipo multidisciplinar, el paciente permanece asintomatico.
En cada revision oftalmoldgica realizamos estudio con IM para
descartar complicaciones.

Discusion

Se presenta un caso clinico de HAR multifocal/bilateral en un
paciente menor de edad asintomatico, con diagnostico definitivo
de CET establecido al cumplir >2 criterios mayores segun el GCI%
como la presencia de tuber cortical, bandas de migracién radial,
nédulos subependimarios, angiomiolipoma renal, angiofibromas
faciales, HARs bilaterales. En este caso la sospecha clinica inicial
fue del oftalmoélogo y fue quien derivé al paciente al resto de
especialistas para su valoracion.

Aligual que en este paciente, la mayorfa de los HARs permanecen
asintomaticos o involucionany suelen ser un hallazgo incidental,
sin embargo, pueden crecery en casos excepcionales pueden de-
sarrollar exudacion subretiniana, anomalias vasculares retinianas,
hemorragia vitrea (HV) e incluso diseminacién vitrea®.

Gracias a la AF se confirmd una lesién satélite adicional en OD,
puesto que, dependiendo de su contenido de calcio, los HARs
exhiben hiperautofluorescencia®. Para la clasificacion del HAR
basadaen OCT en casos de CET empleamos la propuesta por Pichi
F, etal, con cuatro subtipos definidos. Segun este autor, tumores
mas gruesos vy calcificados tienen una mayor probabilidad de
tener una enfermedad sistémica asociada®, y también afirma que
existe una fuerte relacién entre un astrocitoma de células gigantes
subependimario y la presencia del HAR tipo lll, no presente en
nuestro paciente, sin embargo, las lesiones presentadas estaban
cercanas al limite entre un tipo Il y lll.

La SS-OCT-A en OD destacé un“vaso de drenaje”asociado al HAR
(Figura 4), conectado con una vena temporal superior, descrito
en otras publicaciones’. En este paciente preferimos no realizar la
AGF por ser menor de edad, asintomatico, con lesiones pequefnas
alejadas de fovea y papila.
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Figura 3.Imagenes en Topcon DRI OCT Triton Plus. A-D. £n face de SS-OCT-A de HAR en OD: Se muestra la red vascular del tumor en el plexo retiniano superficial (A) y de
forma mas prominente en el plexo retiniano profundo (B). Presencia de 2 dreas de vacio de flujo (circulos) que se corresponde con la cavitacion intratumoral (B). Hay un
area hiporreflectiva debido a la sombra posterior/enmascaramiento del calcio a nivel de la retina externa avascular (€) y la coriocapilar (D) 2 artefactos de proyeccién por
cavidades, son visibles en la capa coriocapilar (flechas). E-F. £n face de SS-OCT-A de HAR en Ol: similares imagenes y hallazgos del HAR, pero en menor tamario y magnitud,
con un artefacto de proyeccién de un vaso de AT inferior sobre capas mas profundas a nivel de la lesion.

Figura 4. mdagenes del HAR en OD* en Topcon DRI OCT Triton Plus. A. Angio-B de SS-OCT-A: muestra sefal de flujo intratumoral (rojo) salvo en espacios hiporreflectivos
en relacion a cavidades “apolilladas” B. Mapa de densidad vascular en plano en face de SS-OCT-A: muestra parte del plexo capilar perilesional e intratumoral, destacando
la presencia de 2 &reas de muy baja/ausencia de densidad vascular en relacion a cavitaciones/calcificaciones (flechas). C. En face de SS-OCT-A: tras ajuste de segmentacion
entre plexo vascular superficial y profundo, se observa como un “vaso de drenaje” (flecha) emerge desde el interior del HAR y conecta con una vena temporal superior.

Un estudio genético negativo para el CET no descarta el diagnoés- casos de mosaicismo somatico®. Dado que el diagndstico clinico
tico en base a criterios clinicos?y se estima que en torno al 15% de estaba claro en este caso, no se solicité estudio genético adicional
estos individuos no tienen una variante patogénica identificada para su confirmacion.

en pruebas genéticas moleculares de TSC1 o TSC2, pudiendo ser
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Figura 5. Lesiones sistémicas del paciente. A. Fotografia de mitad inferior de rostro: papulas milimétricas color piel, eritematosas en zona peribucal y mentén. B. Ecografia
abdominal: el plano axial muestra lesion hiperecogénica redondeada y bien delimitada en tercio medio del rindn derecho de 4 mm sugestiva de angiomiolipoma (circulo).

Figura 6. Resonancia Magnética cerebral, lesiones sefialadas con circulos. A. Plano coronal T2: Engrosamiento cortical hiperintenso de la circunvolucién temporal iz
quierda sugestivo de tuber cortical. Asocia banda lineal en sustancia gris que se dirige desde el ventriculo lateral (VL) al tuber. B. Plano sagital T1 con gadolinio: Muestra
dos nédulos infracentimétricos subependimarios en asta frontal del VL izquierdo con realce tenue de contraste, en relaciéon con hamartomas subependimarios.
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Conclusiones

Aunque el HAR se caracteriza por un comportamiento tipicamente
benigno, resulta necesario descartar la presencia de una entidad
sistémica asociada, en nuestro caso el CET, de ahf la importancia
de su conocimiento por el oftalmélogo.

Esimportante el seguimiento y manejo multidisciplinario de estos
pacientes, por la afectacién sistémica que puedan presentary sus
posibles complicaciones asociadas. A nivel ocular recomiendan
revisiones periodicas y gracias al estudio de IM se facilita el diag-
nostico diferencial, la clasificacion de lesiones®s, la identificacion
de posibles complicaciones y la respuesta al tratamiento®.

Si bien la OCT ha demostrado ser una herramienta valiosa para
diagnosticar lesiones subclinicas y contribuir a la caracterizacion
clinica de pacientes con CET?, no existe hoy en dfa una clasifi-
cacion por OCT que haya sido aceptada y consensuada por los
investigadores. La clasificacion de Pichi, et al® no toma en cuenta
la extension horizontal dentro de la retina neurosensorial y la
apariencia intratumoral no siempre encaja para lesiones tipo |l
o lll seguin algunos autores*'®. Son esenciales méas estudios des-
criptivos con OCT en HARs para lograr una mejor clasificacion y
compresion de su asociacion con patologia sistémica®”.

Finalmente, intentamos aportar a la literatura un caso mas de HAR
clasificado por OCT en tipo Il evaluado con A-OCT, pues aiin no
estan del todo definidas las caracteristicas vasculares, pudiendo
facilitar méas datos para futuras clasificaciones. Conocer la vas-
cularizacion del HAR, por OCT-A y/o AGF, es importante ya que
pueden evidenciar vasos anormales, que, junto con el crecimiento
tumoral, podrian originar ruptura o necrosis de vasos normales y
ocasionar HV recurrente®,
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