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Casos Clinicos

Diagnostico prenatal de rabdomioma fetal asociado a esclerosis
tuberosa. A propdsito de un caso.
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RESUMEN

Los rabdomiomas son los tumores benignos cardiacos mas frecuentes encontrados en vida fetal y postnatal,
asociandose frecuentemente a esclerosis tuberosa.

A proposito de un caso manejado en nuestra maternidad el afio 2014 se reviso la literatura existente sobre su
diagndstico, manejo, implicancias prondsticas.

Se trata de una embarazada de 23 afios que fue referida a las 25 semanas a nuestro servicio, el estudio
ecogréfico revela tres imagenes cardiacas concordantes con rabdomiomas en las paredes ventriculares y el
septum. No se detectan otras anormalidades y se controla en forma seriada con ultrasonido.

Se realiza a las 33 semanas resonancia nuclear magnética fetal con el objetivo de evidenciar signos de
esclerosis tuberosa los cuales se evidencian en el examen y se confirman en examenes postnatales.

Se comenta el diagnostico diferencial con otros neoplasias benignas cardiacas como teratomas, fibromas y
hemangiomas.

Las posibles complicaciones de los rabdomiomas dependeran de su ubicacién y tamafo, produciendo
alteraciones en flujo o bien menos frecuentemente arritmias.

La asociacién mas importante de esta patologia es con esclerosis tuberosa de manera que se debe realizar una
cuidadosa anamnesis familiar, estudios de imagenes que deben abarcar el SNC, corazén y rifiones. Finalmente
en ese contexto realizar la mejor consejeria a los padres.

PALABRAS CLAVE: Rabdomioma, esclerosis tuberosa.
ABSTRACT

Rhabdomyomas are the most common benign cardiac tumors found in fetal and postnatal life, frequently being
associated with tuberous sclerosis.

In relation to a case handled in our maternity unit in 2014, existing literature on cardiac rhabdomyomas diagnosis,
management and prognostic implications, was revised.

The case concerned a 25 week pregnant 23 year old patient, who was referred to our facility; ultrasound
examination reveals three cardiac images consistent with rhabdomyomas in the ventricular walls and the septum.
No other abnormalities are detected and the patient is monitored with a series of ultrasound.

At 33 weeks a fetal magnetic resonance imaging is performed in order to show signs of tuberous sclerosis which
are noted in the examination and confirmed in post natal tests.

Differential diagnosis with other benign cardiac neoplasms such as teratomas, fibromas and hemangiomas is
discussed.

Possible complications of the rhabdomyomas will depend on its location and size, producing changes in flow or
less frequent arrhythmias.
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The most important association of this pathology is with tuberous sclerosis, therefore the family medical history
must be carefully evaluated, and imaging controls that should include the CNS, heart and kidneys. Finally in this

context give the best counseling to the parents.
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INTRODUCCION

Los tumores cardiacos fetales son raros con una
prevalencia de 1/10000 nacidos vivos, (1) pueden ser
detectados facilmente por el ultrasonido prenatal y
representan el 1 % de todas las anomalias congénitas
cardiacas detectadas prenatalmente (1).

Los mas comunes en la vida fetal y post natal son los
rabdomiomas seguidos por los teratomas y los
fibromas (2).

La evolucion de ellos dependerd del tamafio y
ubicacion. Voliumenes grandes pueden causar
obstruccion e insuficiencia cardiaca o alteraciones del
ritmo cardiaco, estas dos complicaciones pueden
poner en riesgo la vida del feto (3).

El punto mas importante del hallazgo de rabdomiomas
fetales es la asociacion con esclerosis tuberosa,
hecho que debe ser conocido por los padres durante
la evolucién del embarazo (1).

La frecuencia de esta asociacion es de 50 a 70 %
segun diferentes reportes (2, 3, 4). La tendencia
familiar de esclerosis tuberosa es también conocida
1, 4).

El proposito de esta revision es describir el caso
clinico y comentar la literatura existente.

CASO CLINICO

Primigesta de 23 afios sin antecedentes meédicos
relevantes, portadora de embarazo de 25 semanas,
derivada por sospecha de tumor cardiaco fetal.
Evaluada en nuestra unidad se documenta biometria
fetal acorde a 25 semanas creciendo en percentil 50,
observandose en el examen cardiolégico fetal: vision
de cuatro camaras normal en orientacion y tamafio, 3
tumores cardiacos hiperecogénicos de los cuales 2 se
encuentran en las paredes del ventriculo derecho (uno
en el apex de 7.9 mm. de diametro, otro subvalvular
tricuspideo, de 10 mm). En ventriculo izquierdo se
visualiza el tercer tumor de 7.6 mm. El resto de la
anatomia fetal es normal.

En virtud de sus caracteristicas son catalogados como
rabdomiomas. (figuras 1y 2)

Se realizan controles seriados sin evidencias de
aumento del volumen tumoral, alteraciones del ritmo,
ni signos obstructivos que alteren la funcién
miocardica.

Se indica la realizacion de resonancia nuclear
magnética fetal que se realiza a las 33 semanas,
visualizandose a nivel encefélico fetal: “mdultiples
nddulos subependimarios de baja sefial en T2, todos
menores de 10 mm. ubicados a nivel del ambos
surcos  caudotaldmicos.  Existen  zonas de
engrosamiento de la corteza fronto parietal,
parasagital,el resto del examen es normal : Hallazgos
sugerentes de esclerosis tuberosa, no es posible
descartar SEGAS (astrocitoma de células gigantes
subependimario)”. (figura 3)

La paciente no refiere ni en su linea familiar ni la de
su pareja antecedentes de esclerosis tuberosa u otra
enfermedad neuroldgica.

Se realizaron controles clinicos y ultrasonograficos
seriados cada 4 semanas (34 y 38 semanas).

Parto vaginal a término (inducido). Recién nacido
3280 grs. sexo masculino Apgar 9-10.

Se hospitaliza el recién nacido para estudio. En el
examen de corazén la ecocardiografia confirma
tumores intracardiacos diagnosticados prenatalmente
sin variaciones significativas, funcién cardiaca normal
(no obstruyen tractos de salida). Holter de ECG indica
extrasistoles supraventriculares aisladas que no
requieren tratamiento farmacoldgico.

El estudio por imagenes de encéfalo (TAC, RNM y
Ecografia encefélica) demuestra mudltiples nédulos
subependimarios y contenido hematico a nivel del
cuerno occipital izquierdo. Signos sugerentes de
esclerosis tuberosa.

EEG: alterado por la presencia de trazado alternante
con periodos de atenuacion de duracion mayor que lo
esperado para su edad y asincronias de transientes
frontales.

Examen de ultrasonido abdominal normal.

Se realiza control de lesién hipocroma en la frente del
neonato en dermatologia. (figura 4)

Neonato es dado de alta en buenas condiciones y en
control. Neurolégicamente normal para su desarrollo
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no presenta convulsions ni alteraciones neurolégicas.
En control de los 6 meses se encuentra en buenas
condiciones sin necesitar terapia farmacoldgica.

DISCUSION

Los rabdomiomas son los tumores cardiacos mas
frecuentes y constituyen 60 a 86 % de los tumores
cardiacos fetales, (1, 2)

Se encuentran en relacion al miocardio,
preferentemente en tabique interventricular y en la
pared libre auricular o ventricular. Son homogéneos
bien circunscritos, ecoicos respecto al miocardio,
sésiles y no capsulados. Su nuamero es variable,
suelen ser con frecuencia multiples, cuando
encontramos alguno solitario debemos buscar otros,
los cuales alguna veces pueden ser identificados
durante la exploracion post natal (3). Las
caracteristicas ecograficas tipicas hacen que el
diagndstico histolégico no sea necesario para su
confirmacion (1).

Histoldgicamente son hamartomas del miocardio y el
diagnodstico diferencial debe plantearse con:
teratomas, fibromas y hemangiomas pero su origen en
miocardio y sus caracteristicas ecotomograficas son
altamente especificas de rabdomioma.

De los cinco tipos histologicos méas frecuentes de
tumores congénitos cardiacos primarios el
rabdomioma es el méas frecuente, seguido por los
teratomas y los fibromas, los demas como los
hemangiomas y otros hamartomas son muy raros (4).
Los rabdomiomas y los fibromas frecuentemente son
tumores miocéardicos homogéneos y compactos, el
diagnastico diferencial entre ellos puede ser dificil si
se trata de una masa Unica, pero la multiplicidad
sugiere rabdomiomas y este diagndstico es seguro si
est4 en el contexto de una esclerosis tuberosa.

Los teratomas y los hemangiomas habitualmente son
tumores quisticos y solitarios, los teratomas se sitian
habitualmente en pericardio produciendo efusion
pericardica y los hemangiomas se ubican en la
auricula observandose como tumores sésiles (4, 5 ),
(TABLA I).

Aproximadamente el 50 % de los rabdomiomas son
intracavitarios y su comportamiento es a menudo
estable durante la gestacion. Sus manifestaciones
dependen del tamafio y ubicacién, pueden simular a
veces un ventriculo hipoplasico, o bien una atresia
valvular por obstruccion de las mismas (estos hechos
son poco frecuentes).

Segun diversos autores durante la vida fetal el
crecimiento de estos tumores ocurre entre el segundo

a tercer trimestre y es lento a partir de la 32 semanas
hasta el final del embarazo, a veces permanecen
estables durante toda la gestacién como ocurrié en
nuestro caso (1, 6).

El crecimiento de estas masa se detiene
habitualmente después del nacimiento, este
comportamiento es atribuido a su relacion con las
hormonas del embarazo (3).

Suelen regresar después del nacimiento, en los 2
primeros afios de vida (5), evolucionando en forma
satisfactoria y no requiriendo cirugia. Esta esta
indicada solo excepcionalmente si esta patologia
tiene repercusién hemodinamica o compromete el
sistema éxito conductor (7). Esto Ultimo puede
producir arritmias, causando a veces taquicardias
supraventriculares, sindrome de preexitacion tipo
Wolf — Parkinson — White en la vida post natal (4) e
hidrops secundario a insuficiencia cardiaca en el feto.
El estudio electrocardiografico post natal puede
demostrar una gran variedad de trastornos de la
conduccién que incluyen taquicardias (ventricular,
focos ectopicos atriales y supraventriculares) y
bradicardias con aumento del PR y cambios
inespecificos del segmento ST, sindromes de
preexitacion Wolff Parkinson White y conduccion atrial
aberrante (4, 6, 7, 8). En nuestro caso solo se
documenté una arritmia poco significativa en la
evaluacion post natal.

En la etapa post natal el estudio de esta patologia es
mas facil y preciso, siendo mas complicado en la vida
fetal, donde se utiliza el modo M y mediciones
Doppler, infiiendo de estas mediciones mecéanicas
fendmenos electrofisiologicos. Actualmente hay
reportes en la literatura de la magnetocardiografia
(andlogo magnético del ECG fetal) que provee
informacién més precisa que los métodos anteriores,
sugiriendo que existen alteraciones mas frecuentes
en esta patologia que lo que tradicionalmente se
conocia (7).

La mortalidad descrita de esta patologia es variable,
mostrando mejores resultados en los estudio mas
recientes. Los factores de riesgo mas significativos de
mal resultado perinatal son: el tamafio (mayor 20 mm),
la presencia de arritmias o de hidrops (5, 6, 8).

La asociacion mas importante de los rabdomiomas es
con esclerosis tuberosa, la cual puede ser
documentada durante la gestacion mediante
resonancia nuclear magnética fetal (9 ), su asociacion
es de un 50 -70 % para nédulos Unicos y de alrededor
de un 90 — 95 % para nédulos multiples (6, 10).
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La evolucion de esta patologias en ausencia de
problemas cardiolégicos (que es lo mas habitual) es
comandada por los problemas neurolégicos,
determinados por la Esclerosis Tuberosa subyacente,
siendo por lo tanto fundamental el descartar esta
patologia (5, 11).

La Esclerosis Tuberosa es una enfermedad rara,
neuroectodérmica, multisistémica con una frecuencia
en la poblacién general de 1/ 30.000 a 1/ 50.0000. Su
herencia es autosémica dominante con una amplia
variabilidad de expresion y su tendencia familiar es de
un 50 %. (OMIN: 191100 para TSC1 y 613254 para
TSC2).

Hay dos locus reportados para esclerosis tuberosa
TSC 1y 2. En la mitad de los casos es causada por
una mutacion en el gen TSC 1 (9934.3 locus: 605284)
y la otra mitad TSC 2 (12 q15 locus. 147570y 16p 13.3
locus: 191092) (2).

Si bien se estima que la mayoria de los casos (60-80
%) aparecen por mutaciones de novo (9) es
importante el estudio de los familiares para descubrir
formas mas benignas no diagnosticadas de la
enfermedad.

Las manifestaciones clinicas e imagenoldgicas son
variadas y van desde heterotopias de sustancia
blanca, hamartomas subependimarios, quistes o
lipomas renales, linfoangiomas pulmonares, lesiones
cutaneas. Frecuentes son las convulsiones y retraso
mental.

La esclerosis tuberosa esta presente en 30-80 % de
los pacientes con rabdomimiomas siendo mas fuerte
esta relacion mientras mayor nimero de masas
existan, sin embargo no parece existir una relacion
entre la frecuencia de esclerosis tuberosa y la
localizacién cardiaca de los rabdomiomas (14 ).

Es habitual en periodo neonatal que el Gnico signo de
esclerosis tuberosa sean los tumores cardiaco,
incluso no habiendo historia familiar presente. Por ello
se consideran los rabdomiomas un marcador precoz
de dicha enfermedad, es mas, no habiendo historia
familiar la presencia de rabdomiomas es un criterio
mayor para el diagndstico, considerando “posible”
diagndstico de esclerosis tuberosa.

Si se documentan lesiones en otros érganos como por
ejemplo a nivel renal o cerebral (nodulos
subependimarios o corticales) los que puede
confirmarse prenatalmente, el diagndstico pasaria de
ser “probable” o incluso “definitivo” (2).

La Esclerosis Tuberosa es una enfermedad de
expresividad muy variable, donde un 50 % de los
pacientes que tienen rabdomiomas tienen afectacion
de otros 6rganos y un 62 % del neurodesarrollo (12)

Esta asociacion de rabdomiomas, historia familiar,
afectacion de otros o6rganos y alteracién de
neurodesarrollo hace que sea indicacién ofrecer
resonancia magnética fetal en la busqueda de
lesiones extra cardiacas para un mejor asesoramiento
de los padres.

Existen reportes de neurosonografias que pueden
aportar en el diagnéstico de lesiones
subependimarias, aunque existen falsos negativos. Si
bien la RNM es mas sensible en su deteccién, el
momento de aparicién durante la gestacion puede
variar, siendo a veces tardias. Otras manifestaciones
como las manifestaciones dérmicas, pueden tardar
afios en aparecer (2).

Esta aparicion tardia o el no encontrar signos
ecograficos o en RNM de compromiso extracardiaco
en el feto puede significar un mejor prondstico en
términos de comportamiento clinico de la enfermedad.
Debe hacerse notar que pueden no documentarse
lesiones en la RNM vy existir complicaciones
neurolégicas clinicas, de manera que una RNM
normal no predice el pronéstico neuroldgico del
neonato.

El desarrollo sicomotor de estos nifios puede ser
variable aunque es comdn el retraso sicomotor y
convulsiones (12, 13).

Es frecuente encontrar familiares afectados
asintomaticos (que no han sido diagnosticados) a
partir del estudio de un feto con hallazgo de
rabdomioma (12).

La consejeria a los padres es dificil, pero es
importante decir que cuando existen numerosos
rabdomiomas debe considerarse a efectos
pronésticos que el feto es portador de una esclerosis
tuberosa, por otra parte, si el feto tiene so6lo un
rabdomioma las posibilidades son menores,
recordando que pueden pasar desapercibidas en el
examen prenatal masas muy pequefias, las cuales
pueden no advertirse siendo necesario reevaluacion
post natal (13).

Por otro lado en escenario de un feto con historia
familiar de esclerososis tuberosa la ecocardiografia
normal no excluye el diagndstico, se estima que los
fetos con esclerosis tuberosa presentan rabdomiomas
en un 40 — 60 %.(14, 15)

CONCLUSION

Cuando un rabdomioma fetal es diagnosticado
ademas de un seguimiento ecocardiografico seriado,
una evaluacién acuciosa debe realizarse de otras
estructuras fetales incluyendo cerebro y parénquima
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renal en virtud de su asociaciébn con esclerosis
tuberosa.
Un buen consejo parental debe abarcar no solo la
evaluacion fetal sino un analisis de los antecedentes
familiares.
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Tabla I. Diagnosticos diferenciales

Frecuencia = Numero Localizacion Caracteristicas Tamafio Clinica
Tabique IV, Asintomatico
Rabdomioma 60 % Variable pare.d libre Masa redf)nda y Variable asouada.a
ventricular y homogénea Esclerosis
auricular tuberosa
- - Aumentan Hidrops no
Teratoma 25 % Unico Extracardiaco Sr?e“t?e ?oqlgﬁtégo durante la inmune
9 gestacién Muerte fetal
. . Solido con Aumentan .
Fibroma 12 % Unico Miocardio quistes y durante la |~ Crecimiento
ventricular S C post natal
calcificaciones gestacién
Masas sésiles
Hemangioma infrecuente Auricula de_ . Dgrr,am_e
derecha ecogenicidad pericardico
mixta
Figura l.
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Corte toracico ( 4 cavidades ) : 3 tumores cardiacos hiperecogénicos 2 se encuentran en las paredes del
ventriculo derecho : uno en el apex, otro subvalvular tricuspideo y en ventriculo izquierdo .
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Figura ll
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Corte 5 cavidades: Salida de Aorta, relacién con los tumores.
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Figura lll

Resonancia nuclear magnética fetal (33 semanas): Secuencias axiales T2: Se observan nédulos hipo
intensos subependimarios a nivel de los ventriculos laterales (atrios, cuerpo ventricular derecho,
cuerno frontal del VL derecho). Concordantes con Esclerosis Tuberosa.




REV CHIL OBSTET GINECOL 2017; 82(3) 321

Figura IV
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Control al 6° mes (n6tese lesion despigmentada en la frente).




