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Resumen: El síndrome de Sturge Weber (SSW), 
también conocido como angiomatosis encefalofa-
cial o encefalotrigeminal, se define por la presencia 
de un nevus facial con coloración vino de oporto 
en territorio del nervio trigémino, asociado a una 
malformación del ojo y/o malformación vascular 
cerebral ipsilateral. Es un trastorno congénito poco 
común, que hace parte de los síndromes neurocu-
táneos conocidos como facomatosis. El SSW tiene 
un curso variable, pero generalmente progresivo, 
que se manifiesta con convulsiones, episodios simi-
lares a un evento cerebrovascular, cefalea, deterioro 
neurológico y cognitivo, hemiparesia, glaucoma y 
defectos en el campo visual. Recientemente se con-
firmó la mutación del gen GNAQ en pacientes con 
SSW y con lesiones en vino de oporto no sindrómi-
co. El tratamiento se basa en el manejo sintomáti-
co, enfocado al control de las crisis epilépticas con 
anticonvulsivantes o cirugía de epilepsia.

Definición: El SSW, también conocido como an-
giomatosis encefalofacial o encefalotrigeminal, se 
define por la presencia de un nevus facial con colo-
ración en vino de oporto en territorio del nervio tri-
gémino, asociado a una malformación vascular del 
ojo y/o malformación vascular cerebral ipsilateral 
(angioma leptomeníngeo)1. Es un trastorno congé-
nito poco común, que hace parte de los síndromes 
neurocutáneos conocidos como facomatosis.

EPIDEMIoloGíA
Es un trastorno relativamente raro, con una fre-
cuencia estimada de 1 caso en 20.000 a 50.000 
personas y afecta por igual a ambos sexos sin pre-
dilección de raza2. Un niño nacido con una man-
cha facial en vino de oporto tiene 6% de proba-
bilidad de tener un SSW y el riesgo aumenta a un 
26% si la mancha en vino de oporto se encuentra 
en el territorio de la rama oftálmica del nervio tri-
gémino3.

ETIoPAToGENIA
La mayoría de los casos aparecen de forma con-
génita y esporádica. La presencia de lesiones en 
la piel al nacimiento sugiere una lesión de origen 
embrionario que se manifiesta como una malfor-
mación vascular en el rostro, ojo y cerebro, pro-
ducto de una falla en la regresión del plexo veno-
so cefálico primitivo. El SSW ocurre durante el 
desarrollo embrionario en el primer trimestre de 
la gestación y constituye los hallazgos angiomato-
sos característicos, descritos en esas estructuras4. 
La cercanía del neuroectodermo que forma la piel 
de la región facial superior con el segmento parie-
to-occipital del tubo neural, durante los estadios 
tempranos del desarrollo embrionario, explican 
los hallazgos distintivos en piel y región parieto-
occipital5.
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Recientemente se confirmó la presencia de una 
mutación activadora de un mosaicismo somático 
en el gen GNAQ en el cromosoma 9 (9q21.2) tan-
to en los casos de SSW como en las lesiones en vino 
de oporto no sindrómicas. Este gen codifica para la 
proteína Gɑq, implicada en la señalización intrace-
lular de receptores acoplados a proteína G, impor-
tantes para la función de varios factores de creci-
miento, péptidos vasoactivos y neurotransmisores6. 
También se ha reportado la expresión anormal del 
gen de fibronectina y otros genes de la matriz ex-
tracelular (MEC) dentro del tejido cerebral y la piel 
de los pacientes afectados con el SSW, que indica la 
presencia de mutaciones somáticas7. La MEC tiene 
funciones críticas en el proceso de neovasculariza-
ción durante el desarrollo embrionario, puesto que 
la fibronectina es la molécula de la MEC prototí-
pica, que cumple un papel clave en la regulación 
de la angiogénesis, así como en las respuestas del 
tejido cerebral a la isquemia y a las convulsiones. 
Se cree que los vasos corticales malformados en el 
SSW sólo reciben inervación por fibras simpáticas 
noradrenérgicas y presentan mayor expresión de la 
endotelina-1, lo que sugiere una mayor vasocons-
tricción en estos vasos malformados que resulta en 

trombosis recurrentes y drenaje venoso anormal, 
manifiesto por escasas venas de drenaje superficial, 
oclusiones venosas y descarga venosa a través de ca-
nales subependimales profundos8, 9. Se supone que 
esta vasculatura anormal produce isquemia crónica 
por insuficiencia de flujo venoso agravada por las 
crisis epilépticas recurrentes, asociadas a la inca-
pacidad de un adecuado aporte de oxígeno en el 
área donde ocurren las descargas epileptogénicas, 
empeorando así, los cambios isquémicos crónicos.

ClíNICA
Clásicamente se presenta con un nevus cutáneo 
unilateral en la región facial con coloración en vino 
de oporto en la distribución de la rama oftálmica 
del nervio trigémino, pero pueden extenderse a la 
rama maxilar y mandibular, y ser bilateral hasta en 
el 40% de los casos10. El SSW tiene un curso va-
riable, pero generalmente progresivo11, que se ma-
nifiesta con convulsiones, episodios similares a un 
evento cerebrovascular, cefalea, deterioro neuroló-
gico, discapacidad cognitiva, hemiparesia, glauco-
ma y defectos en el campo visual11. En la tabla 1 se 
describe la frecuencia de los síntomas en el SSW.

 Síntomas o signos Descripción

Crisis epilépticas Ocurren hasta en el 80% - 90% de los casos si la lesión angiomatosa cerebral 
 es unilateral o bilateral respectivamente. Las crisis convulsivas pueden aparecer 
 hasta en el 95% de los casos antes de los 5 años y hasta el 75% en el primer año.
Cambios en el Ocurre en el 85% de los pacientes con epilepsia. 
comportamiento/afecto
Retraso en el desarrollo Ocurre hasta en el 75% de los casos.
Cefalea y migraña Ocurre hasta en el 62% de los casos.
Glaucoma Se diagnostica hasta en la mitad de los pacientes, cuando el hemangioma 
 está en la rama oftálmica del nervio trigémino.
Hemiparesia/parálisis Entre el 25 a 56% de los casos tienen compromiso motor contralateral 
 al nevus facial.
Alteraciones hormonales Hay mayor riesgo de disfunción hipotálamo – hipofisiaria, principalmente 
 de hipotiroidismo central y déficit de hormona de crecimiento.

Tabla 1. Frecuencia de síntomas en pacientes con síndrome de Sturge – Weber12.
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 Tipo Angioma facial Angioma leptomeníngeo Glaucoma

 I † ✔	 ✔	 ✔/✘
 II ✔	 ✘	 ✔/✘
 III ✘	 ✔	 ✘/✔ ‡

ClASIFICACIóN
Según Roach, el SSW se clasifica en tres tipos de 
acuerdo a la presencia o no de angioma facial, an-
gioma leptomeníngeo y glaucoma13.

HISToPAToloGíA
En el estudio histopatológico del tejido cerebral 
hay pérdida neuronal con astrogliosis, calcificación 
en las capas corticales y disgenesia cortical focal2, 

15. Las calcificaciones, pérdida neuronal y la gliosis 
son secundarias a la lesión cerebral producto de la 

estasis venosa y alteración de la perfusión cerebral. 
Los vasos leptomeníngeos están dilatados y aumen-
tados en número16. Los vasos corticales subyacen-
tes al angioma meníngeo son de paredes delgadas, 
están disminuidos en número y algunos presentan 
menor diámetro de la luz vascular por la hialini-
zación y proliferación subendotelial17. También se 
observa aumento de los depósitos de MEC com-
puesta por colágeno tipo IV, fibronectina, laminina 
y tenascinas en la lámina basal que separa las células 
del endotelio vascular del tejido conectivo circun-
dante18.

NEuRoIMAGEN
Para el diagnóstico del SSW se requiere de la reso-
nancia magnética cerebral contrastada. Las caracte-
rísticas imagenológicas son la presencia de angioma 

leptomeníngeo (unilateral 80%, bilateral 20%) en 
región parieto-occipital, que puede extenderse a al 
lóbulo frontal o temporal, con secuelas de isquemia 
venosa crónica, depósitos de calcio, atrofia cerebral 

Tabla 2. Clasificación de la angiomatosis encefalofacial14.
† Síndrome de Sturge-Weber clásico. ‡ Usualmente no está presente. También conocido como forma frustra.

Figura 1. Note (A) las calcificaciones corticales ➔, gliosis, pérdida de la laminación normal y la angiomatosis leptomeníngea HIE 
10X y (B) acercamiento de la angiomatosis leptomeníngea, note el espesor de la pared de los vasos y la congestión HIE 40X.

A B



228

NEUROCIENCIAS EN COLOMBIA

y glomus del plexo coroideo ipsilateral19. Las cal-
cificaciones y la gliosis se pueden observar tanto 
en la sustancia gris y blanca adyacente al angioma. 
Las calcificaciones corticales lineales, paralelas a 
la superficie giral, da la apariencia de imagen en 
carrilera, que se observan mejor en la tomografía 
computarizada cerebral (TC) que en la RM20. En 
SWI hay ausencia de señal por la presencia de las 
calcificaciones además se puede ver vasos venosos 
intramedulares profundos dilatados. En ADC hay 

aumento en la difusión en el parénquima cerebral 
afectado. En la espectroscopia, hay disminución 
del pico de N-acetil cisteína y elevación del pico 
de colina21. En el PET FDG (tomografía por emi-
sión de positrones con fluoro-deoxiglucosa) hay 
disminución en la captación de glucosa. En la 
angiografía hay ausencia de venas corticales su-
perficiales, ausencia de flujo en senos venosos y 
tortuosidad de las venas que drenan a la vena de 
Galeno14.

ElECTRoENCEFAloGRAMA
Los hallazgos característicos son un patrón asimé-
trico, por disminución en el voltaje y la presencia 
de descargas focales en el hemisferio afectado (tam-
bién puede aparecer en el contralateral), con enlen-
tecimiento del ritmo de fondo. Se ha dicho que los 
cambios electroencefalográficos, no se correlacio-
nan con la función neurológica ni con la frecuencia 
de las crisis22, 23.

TRATAMIENTo
El aspecto más importante del tratamiento es el 
manejo anticonvulsivante para controlar las crisis 
epilépticas24. No obstante, a pesar de que se puede 
hacer un diagnóstico temprano del SSW antes del 

inicio de las crisis, no hay evidencia suficiente para 
recomendar el manejo profiláctico de las mismas. 
En pacientes sintomáticos, la epilepsia puede ser 
de difícil control, en especial en aquellos pacien-
tes que presentan patrón en “clúster”25. Los anti-
convulsivantes recomendados son: fenobarbital, 
levetiracetam y oxcarbazepina. Un pequeño gru-
po cuando reciben carbamazepina, oxcarbazepi-
na o lamotrigina pueden desarrollar un patrón de 
onda - punta generalizada en el EEG, por lo que 
se recomienda cambiar a valproato, levetiracetam 
o topiramato para el control de las crisis26. La ma-
yoría de los pacientes alcanzan un control acepta-
ble de las crisis con uno o dos anticonvulsivantes 
más dosis bajas de ácido acetilsalicílico (ASA). El 
ASA en dosis de 3-5mg/kg/día, ha mostrado dis-

Figura 2. Note (A) el realce leptomenígeo por la malformación angiomatosa (T1 ➔ C+Gd), (B) atrofia cortical ipsilateral (T2), 
➔ (C) áreas de pérdida de señal por presencia de calcificaciones (SWI).

A B C
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minuir la frecuencia y la severidad de los episodios 
similares a una ACV y las convulsiones24, 27, 28. Las 
crisis epilépticas prolongadas pueden terminar en 
eventos cerebrovasculares por lo que se debe garan-
tizar un manejo anticonvulsivante adecuado. Los 
pacientes que no logran un control adecuado de 
las crisis, presentan con mayor frecuencia, epilepsia 
refractaria, hemiparesia, defectos en los campos vi-
suales y mayor compromiso cognitivo, por lo que 
usualmente se considera la cirugía o hemisferecto-
mía como el tratamiento más efectivo. Aunque aún 
hay controversia con respecto a la efectividad y al 
momento adecuado para el tratamiento quirúrgico, 
algunos autores consideran que la cirugía temprana 
puede prevenir la morbilidad a largo plazo asociada 
al SSW. El compromiso cerebral bilateral se asocia 
con un peor pronóstico, por lo que se recomien-
da manejo presintomático con anticonvulsivante y 
dosis baja de ASA, ya que presentan peores resulta-
dos y mayor riesgo de eventos cerebrales isquémi-
cos. Estos pacientes no son buenos candidatos para 
el manejo quirúrgico20.

PRoNóSTICo
El pronóstico depende de la extensión leptomenín-
gea y su impacto en la perfusión cortical. Se han es-
tablecido varios factores clínicos y de neuroimagen 
asociados con pobre pronóstico cognitivo, dentro 
de los que se destacan las crisis epilépticas de inicio 
temprano, alta frecuencia de crisis, alteración del 
trazado en el EEG, compromiso del lóbulo fron-
tal29, 30, severidad del hipometabolismo de la gluco-
sa en el PET PDF9 y la presencia de grandes calci-
ficaciones en la neuroimagen31.

CoNCluSIóN
Todos los pacientes con lesiones con coloración en 
vino de oporto en la región facial, especialmente 
en el área de la rama oftálmica del nervio trigémi-
no, deben ser evaluados clínica y radiológicamente 
para descartar el SSW, ya que el diagnóstico precoz 
y al parecer el tratamiento oportuno puede impac-
tar en las secuelas neurológicas.
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