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ABSTRACT

Introduction: of the fetal heart tumors, the most common are rhabdomyomas. Its prevalence is based on 11 000
autopsies performed on children and is 0,027 %." Its diagnosis in the prenatal stage is a challenge, however, it
has been reported in the second and third trimesters of gestation.

Clinical case: 19 - year - old female patient with a history of presenting with lipothymia at 2 years of age. Given
these manifestations, she underwent different studies, including Cranial Magnetic Resonance (MRI), which
concluded as a diagnosis of Tuberous Sclerosis. In its current state of gestation, at week 33, a finding is seen
that corresponds to unilateral pulmonary agenesis; at 35 weeks, liver and kidney ultrasounds are performed on
the mother and fetal ultrasound. Serial ultrasound findings revealed maternal hepatic and renal hemangiolipoma.
Fetal biventicular rhabdomyoma with probable transposition of the great vessels and pulmonary artery stenosis.
Discussion: rhabdomyomas are the most common fetal cardiac tumors. In our clinical case, the pregnant woman
had a history of Bourneville Tuberous Sclerosis. The definitive diagnosis of maternal pathologies was made
in the 3rd trimester. It was complicated to manage due to suspicion of additional heart disease of the Classical
Transposition of the Great Vessels type, evidenced by imaging studies. He was subsequently referred to a more
complex center for better follow-up and definitive treatment.

Conclusions: fetal rhabdomyoma diagnosed prenatally is complex, requiring serial imaging studies and
multidisciplinary follow-up. It is important to monitor the hemodynamic status and any cardiovascular
repercussions of the pregnant woman. In addition, fetal structures including the central nervous system, heart and
renal parenchyma must be carefully evaluated to avoid significant sequelae in those affected.
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RESUMEN

Introduccion: de los tumores del corazon fetal, los mas comunes son los rabdomiomas. Su prevalencia se basa
en 11 000 autopsias realizadas a nifios y es del 0,027 %." Su diagnéstico en la etapa prenatal es un desafio, sin
embargo, se han reportado en el segundo y tercer trimestre de gestacion.

Caso clinico: paciente femenina de 19 afios de edad con antecedentes de presentar lipotimias a los 2 afios de
edad, ante estas manifestaciones fue sometida a diferentes estudios entre ellos Resonancia Magnética Nuclear
de Craneo (RM) con lo que concluyeron como diagnostico de Esclerosis Tuberosa. En su estado de gestacion
actual, a la semana 33, se visualiza un hallazgo que corresponde con una agenesia pulmonar unilateral, a las 35
semanas se realiza ultrasonidos hepaticos y renales a la madre y ultrasonido fetal. Por los hallazgos ecograficos
seriados se evidencian, hemangiolipoma hepatico y renal maternos. Rabdomioma biventicular fetal con probable
transposicion de grandes vasos y estenosis de la arteria pulmonar.

Discusién: los rabdomiomas son los tumores cardiacos fetales mas frecuentes. En nuestro caso clinico la gestante
presentaba como antecedente una Esclerosis Tuberosa de Bourneville. El diagndstico de certeza de las patologias
maternas se realizo en 3er trimestre. El mismo fue de manejo complicado por sospecha de cardiopatia afiadida del
tipo Transposicion Clasica de Grandes Vasos evidenciada en los estudios de imagen. Posteriormente se remitio a
un centro de mayor complejidad para dar mejor seguimiento y tratamiento definitivo.

Conclusiones: ¢l rabdomioma fetal diagnosticado en la etapa prenatal es complejo, requiere estudios de imagenes
seriadas, el seguimiento multidisciplinario. Es importante la vigilancia del estado hemodinamico y cualquier
repercusion cardiovascular de la embarazada. Ademas, debe evaluarse de forma minuciosa las estructuras fetales
incluyendo le sistema nervioso central, corazéon y parénquima renal para evitar secuelas importantes de los
afectados.

PALABRAS CLAVES

Rabdomioma Cardiaco Fetal; Esclerosis Tuberosa; Transposicion De Grandes Vasos; Diagnostico Prenatal.

INTRODUCCION

De los tumores del corazén fetal, los mas comunes son los rabdomiomas. Su prevalencia se basa en 11.000
autopsias realizadas a nifios y es del 0,027 %." Un estudio reciente sobre la frecuencia de los tumores en los
fetos, reportd que los de corazon fueron los mas comunes. Su diagnoéstico en la etapa prenatal es un desafio, sin
embargo, se han reportado en el segundo y tercer trimestre de gestacion.

El complejo de esclerosis tuberosa (CET1) (OMIM 191100) es un trastorno multisistémico autosémico dominante,
caracterizado por hamartomas en diversidad de organos, incluidos el cerebro, la piel, el corazdn, los rifiones y
los pulmones. Las manifestaciones del sistema nervioso central incluyen epilepsia, dificultades de aprendizaje,
problemas de conducta y autismo. Las lesiones renales, generalmente angiomiolipomas, pueden causar problemas
clinicos secundarios a una hemorragia o por compresion y reemplazo de tejido renal sano, lo que puede causar
insuficiencia renal. Los pacientes también pueden desarrollar quistes renales y carcinomas de células renales. La
linfangioleiomiomatosis pulmonar puede desarrollarse en los pulmones. Las lesiones cutaneas incluyen maculas
melanoticas, angiofibromas faciales y parches de nevos de tejido conectivo. Existe un amplio espectro clinico, y
algunos pacientes pueden tener sintomas minimos sin discapacidad neurologica.®* Existe una Esclerosis Tuberosa
tipo 2 (CET2 )( OMIM 613254) que es causada por mutacion en el gen TSC2 en el cromosoma 16p13.
Aproximadamente del 10 al 30 % de los casos de esclerosis tuberosa se deben a mutaciones en el gen TSCI
mientras que las mutaciones del TSC2 son en frecuencia consistentemente mayor, la frecuencia de los casos
debidos a mutaciones en el gen TSC2 es consistentemente mayor. Las mutaciones de TSC2 son clinicamente mas
graves.

Las manifestaciones clinicas pueden ocurrir en:
Piel, Rifiones, Sistema Nervioso Central, sistema cardiovascular.

CASO CLINICO

Se trata de una paciente femenina de 19 afios de edad con antecedentes de presentar lipotimias a los 2 afios de
edad, ante estas manifestaciones fue sometida a diferentes estudios entre ellos Tomografia Axial Computarizada
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de Craneo (TAC), pero sin presentar un diagnostico definitivo; a los 5 afios de edad comienza a presentar crisis
convulsivas de tipo tonico clonicas que llegaron hasta 12 episodios en 24 horas, por lo que realizaron diferentes
estudios entre ellos Resonancia Magnética Nuclear de Craneo (RM) dando como resultados Tuberosidad Cortical
en hemisferio cerebral izquierdo con lo que concluyeron como diagnostico de Esclerosis Tuberosa, a partir su
diagnostico comienza tratamiento con fenobarbital, posteriormente fue cambiado a carbamazepina 2 comprimidos
via oral cada 12 horas; a partir de los 13 afios disminuyeron los episodios de convulsiones, disminuyendo la
dosis de carbamazepina. Se observa en el examen fisico de la region facial angiofibromas faciales los cuales
corresponden a la patologia de base (Figura 1)

Figura 1. Rostro de paciente mostrando los angiofibromas faciales

Antecedentes patologicos familiares

Padre con Esclerosis Tuberosa. Madre no presenta ninguna patologia diagnosticada. Nuestra paciente en su estado
de gestacion actual transcurre sin hallazgos ecograficos patologicos desde semana 18 a 27. Sin embargo, a la
semana 33, se visualiza en estudio de imagen, un hallazgo que corresponde con una agenesia pulmonar unilateral,
por este motivo decide interconsultar con la especialista en Gineco Obstetricia y otras especialidades del Hospital
San Antonio de los Sauces, donde es examinada a las 35 semanas realizdndole ultrasonidos hepaticos y renales a la
madre y ultrasonido fetal. Por los hallazgos ecograficos seriados se evidencian, hemangiolipoma hepatico y renal
maternos. Rabdomioma biventicular fetal con probable transposicion de grandes vasos y estenosis de la arteria
pulmonar. (figura 2A- 2B). (figura 3A- 3B). (figura 4A- 4B).

Figura 2. A. Hemangioma hepatico materno,  Figura 2. B. Un rifion materno con dilatacion pielo
bien definido, fuertemente ecogénico. calicial central e imagen de angiolipoma renal
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Figura 3. A. Corte toracico 4 cavidades: se Figura 3. B. Corte toracico: en el apex del corazon

observa area cardiaca que ocupa mas del 50 se observa masa ovoidea,hiperecogenica, de

% del torax, presencia de liquido abundante bordes definidos que mide 43,7 mm x 48,4 mm

en pericardio, gran masa adherida al apex. x 45,3 mm respectivamente, para un volumen de
50,1 cc

Figura 4. A. Intento de corte de cuatro Figura 4. B. La salida de los grandes vasos es
camaras muestra emergencia de los grandes en cafion de escopeta. Sospecha de Transposicion
vasos en paralelo. La coronaria fetal derecha  de Grandes Vasos.

emerge perpendicular de una aorta derecha

y anterior.

DISCUSION

Los rabdomiomas son los tumores cardiacos mas frecuentes y constituyen 60 a 86 % de los tumores cardiacos
fetales.®® Los rabdomiomas y los fibromas frecuentemente son tumores miocardicos homogéneos y compactos,
el diagnostico diferencial entre ellos puede ser dificil si se trata de una masa Unica, pero la multiplicidad sugiere
rabdomiomas y este diagndstico es seguro si esta en el contexto de una esclerosis tuberosa.”

En nuestro caso clinico la gestante presentaba como antecedente, una Esclerosis Tuberosa de Bourneville de
caracter familiar, conocida como tal desde la infancia. El diagnostico de certeza de las patologias maternas
se realizd en 3er trimestre. El mismo fue de manejo complicado por sospecha de cardiopatia afiadida del tipo
Transposicion Clasica de Grandes Vasos evidenciada en los estudios de imagen. Posteriormente se remiti6 a un
centro de mayor complejidad para dar mejor seguimiento y tratamiento definitivo.

Los rabdomiomas cardiacos fetales pueden ir asociados a transposicion de grandes vasos, estenosis pulmonar,
doble salida de ventriculo derecho.®*!” La literatura es implia en cuanto a las manifestaciones clinicas de esta
entidad la cuales pueden afectar Piel, Rifiones, Sistema Nervioso Central, sistema cardiovascular en entre otros
como se describe a continuacion.

Manifestaciones cutaneas

Fitzpatrick y col.!V describieron maculas blancas con forma de hoja de ceniza de montafia en pacientes con
esclerosis tuberosa. Las maculas blancas, que pueden ser evidentes s6lo bajo la luz de Wood, estan presentes
al nacer en la mayoria de los casos, lo que permite un diagnostico precoz. Teplick,"? (1969) afirmé que el
‘adenoma sebaceum’, mejor conocido como angiofibroma facial segun lo describiera Salido,'® esta presente en
aproximadamente la mitad de los pacientes con esclerosis tuberosa.

Manifestaciones Renales
Anderson y Tannen observaron que las lesiones renales en la esclerosis tuberosa son angiomiolipomas, que pueden
confundirse con la enfermedad renal poliquistica (PKD; OMIM 173900).!4
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Manifestaciones del Sistema Nervioso Central

Marshally col. describieron tumores cerebrales en 2 familias afectadas con esclerosis tuberosa. En una familia, se
encontr6 ependimoma del tercer ventriculo, y en la segunda una madre y su hijo de 16 afios tenian astrocitoma del
tercer ventriculo.!'” De Leon y col. describieron los hamartomas olfativos en 3 nifios con esclerosis tuberosa, 2 de
los cuales eran recién nacidos. Sugirieron que los hamartomas cardiacos y olfativos pueden ser particularmente
caracteristicos de la esclerosis tuberosa en los lactantes; La participacion olfativa no fue sorprendente porque los
hamartomas parecian surgir de la capa germinal subependimaria.'®

Manifestaciones Cardiacas

Freycon y col. informaron la muerte debido a la ruptura de un aneurisma aortico en un nifio de 3 afios, y Larbre
et al. describieron la ruptura de la aorta toracica ascendente en un nifio de 2,5 afnos. Harding y Pagon concluyeron
que entre el 51 % y el 86 % de los rabdomiomas cardiacos estan asociados con la esclerosis tuberosa.!”:18!19)
Journel y col. registraron la curiosa experiencia de hacer el diagnostico de esclerosis tuberosa familiar al encontrar
tumores cardiacos (rabdomiomas) mediante ecografia de rutina. No hubo evidencia de ST en ninguno de los
padres, en la hermana nacida antes o en la abuela materna, pero una tia materna tenia deficiencias mentales con
convulsiones, numerosos puntos despigmentados y un parche de color verde en la espalda. La abuela de la madre
muri6 a los 67 anos, luego de la extraccion de un tumor cerebral de tipo astrocitoma. No hubo signos de tumor
renal en el feto.?” La experiencia habitual es que, mientras que los rabdomiomas son congénitos, los tumores
renales se desarrollan s6lo mas tarde en la vida y nunca se encuentran en la ecografia en el periodo prenatal o
neonatal. La ecocardiografia puede proporcionar la prueba diagndstica unica mas til en la primera infancia. Bosi
y col.?! informaron los resultados de un estudio retrospectivo de 33 nifios con rabdomioma cardiaco recogidos en
3 centros de cardiologia pediatrica. La esclerosis tuberosa se asocio en 30 de los 33 pacientes. En 21 de 23 casos
se detectd rabdomioma cardiaco antes de la edad de 1 afo, y en 11 de la serie total de 33 el diagnodstico se realizo
antes de 1 mes de edad.

CONCLUSIONES

El rabdomioma fetal diagnosticado en la etapa prenatal es complejo, requiere estudios de imagenes seriadas, el
seguimiento multidisciplinario sobre todo cuando hay asociado antecedentes familiares de esclerosis tuberosa.
Durante la gestacion es importante la vigilancia del estado hemodinamico y cualquier repercusion cardiovascular
de la embarazada. Ademas, debe evaluarse de forma minuciosa las estructuras fetales incluyendo le sistema
nervioso central, corazon y parénquima renal para evitar secuelas importantes de los afectados.
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