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RESUMEN

El complejo de esclerosis tuberosa es una afeccion
genética, aproximadamente dos tercios de los casos
ocurren esporadicamente; se caracteriza por lesiones y
tumores benignos (hamartomas) en multiples sistemas
organicos. La deteccion prenatal precisa es importante
para el prondstico, una decisién sobre el resultado del
embarazoy el asesoramiento.

Se reporta el caso de una gestante sana y su feto con
diagndstico presuntivo de esclerosis tuberosa, por hallazgo
de masas intracardiacas en ecografia prenatal, confirmados
luego del nacimiento, con afectaciéon de otros érganos,
cumpliendo con criterios mayores de diagndstico. El caso
presentado es el primero registrado en el Departamento de
Neonatologia y tiene el objetivo de mostrar la
aproximacion diagnoéstica prenatal y postnatal de una
enfermedad relativamente rara.

Palabras claves: Esclerosis tuberosa, diagnostico prenatal,
rabdomioma cardiaco.

INTRODUCCION

La esclerosis tuberosa es un desorden multisistémico,
se cree que la penetrancia es completa, lo que
dificulta el diagndstico en algunas familias,
particularmente en aquellas con rasgos sutiles”.

ABSTRACT

Tuberous sclerosis complex is a genetic condition caused
by mutations in the tumor suppressor genes TSC1 and
TSC2, located on chromosomes 9 and 16 respectively.
Approximately two-thirds of cases occur sporadically and
the overall incidence has been estimated to be 1 in 5,800
live births. Itis characterized by benign lesions and tumors
(hamartomas) in multiple organ systems (brain, heart,
skin, eyes, kidneys, lungs, liver). Accurate prenatal
detection is important for prognosis, a decision about the
pregnancy outcome, and counseling.

We report the case of a healthy pregnant woman and her
fetus with a presumptive diagnosis of tuberous sclerosis,
due to the finding of intracardiac masses on prenatal
ultrasound, confirmed after birth, with involvement of
other organs, fulfilling the major diagnostic criteria. The
case presented is the first recorded case at our Department
of Neonatology and this report illustrates the prenatal and
postnatal diagnostic approach of a relatively rare disease.

Keywords: Tuberous sclerosis, prenatal diagnosis, cardiac
rhabdomyoma.

Los criterios de diagndstico se revisaron en 2013 para
tener en cuenta el papel de las pruebas moleculares,
donde una variante de TSC1 o TSC2 patdgena puede
servir como criterio independiente .
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El diagndstico clinico es un desafio, ya que la
enfermedad es muy variable y sus manifestaciones
contintian desarrollandose durante la vida de los
individuos afectados®.

DESCRIPCION DEL CASO CLINICO

Madre de 25 anos de edad, primera gesta, controles
prenatales suficientes, sin antecedentes patologicos
personales ni familiares de valor. En la ecocardiografia
fetal del segundo trimestre se observaron tumores
compatibles con ttiberes. (Figura 1).

Figura 1. Ecocardiografia fetal con tumores en septum interventricular apical, otro adherido a pared
posterior del ventriculo izquierdo e imagen con ecogenicidad aumentada en pared del ventriculo derecho,

compatibles con tiberes.

Fue hospitalizada a las 38,4 semanas, cesarea
programada. Nace una recién nacida (RN) de sexo
femenino, de 3125 gramos, talla47,2 cm, APGAR 8/9,
edad gestacional por Capurro de 38.2 semanas, sin
complicaciones.

La RN ingres6 a sala de Neonatologia para
monitorizacién y estudios. Examen fisico normal;
ecografia abdominal con imagen sugerente de
angiomiolipoma en polo renal inferior izquierdo

(Figura 2); la ecocardiografia neonatal confirmoé
hallazgos prenatales, con tuberes multiples, sin
comprometer tracto de salida del ventriculo
izquierdo; resonancia magnética de encéfalo (Figura
3) con nddulos sub ependimarios peri ventriculares,
supratentoriales, bihemisféricos, que impresionan
tuberes corticales, dispersos. El examen oftalmoldgico
reportd hamartoma periférico en regién nasal
superior y nasal inferior, con macula conservada.

Figura 2. Ecografia abdominal: masa hiperecogénica bien delimitada, de 27 x 39 mm, en polo renal inferior

izquierdo, sugerente de angiomiolipoma.
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Figura 3. Resonancia magnética de encéfalo, cortes axiales en T1 con noédulos subependimarios
periventriculares, bihemisféricos, espontaneamente hiperintensos.

De los criterios de Roach para el diagnostico(3) (Tabla
1), esta paciente cumplié con tres mayores
(angiomiolipoma renal, rabdomioma cardiaco y
noédulos subependimarios) y uno menor (hamartoma
retiniano). No se encontraron otras alteraciones.

La madre fue reevaluada buscando signos
sugerentes, los cuales no fueron detectados. La recién
nacida fue evaluada en forma multidisciplinaria y
dada de alta en buenas condiciones, en planes de
seguimiento cercano, con signos de alarma.

Tabla 1. Criterios mayores y menores de Roach(3) para el diagndstico de Esclerosis tuberosa: aplicacion al

caso clinico.

CRITERIOS MAYORES

CRITERIOS MENORES

> Angiofibromas faciales o placa en region frontal
Fibromas ungueales o peri ungueal no
traumatico

Manchas hipopigmentadas ( 3)

Parche Shagreen (nevus de tejido conectivo)
Hamartomas nodulares retinianos multiples
Tuberomas corticales

Ndédulos subependimarios X
Astrocitomas de células gigantes
subependimarios

> Rabdomiomas cardiacos (tinicos o multiples) X
» Linfangiomiomatosis pulmonar

> Angiomiolipomas renales X

VY VvV A\

Y V V V

Muiltiples depresiones del esmalte dentario
Polipos rectales hamartomatosos

Quistes 6seos

Fibromas gingivales

Lineas de migracion de la sustancia blanca
cerebral

Hamartomas no renales

Hamartoma retiniano X
Lesiones cutaneas tipo confeti

Quistes renales multiples

YV VVYVYY

VYV V V V

Diagnéstico definitivo: 2 criterios mayores o 1 criterios mayor y 2 criterios menores

Diagnostico probable: 1 criterio mayor y 1 criterio menor
Diagnéstico posible: 1 criterio mayor o mas de 2 criterios menores

DISCUSION

El complejo esclerosis tuberosa requiere una
evaluacion diagnostica que incluya historia familiar
y valoracion multidisciplinaria, ademas estudios de
imagen y de funcionalidad de ¢rganos internos
dependiendo dela edad del paciente®.

Los rabdomiomas cardiacos suelen ser la primera
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manifestacion clinica de la esclerosis tuberosa en el
periodo fetal y el examen de ultrasonido en el
segundo trimestre permite identificarlos®.

Elrabdomioma es un tumor benigno que se presenta

en cualquier lugar del corazoén, pero es mas comun
en el ventriculo. Las localizaciones mas frecuentes
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son el ventriculo izquierdo y el tabique ventricular,
aunque hasta un 30% se localizan en la pared

. 7 6]
auricular o en el ventriculo derecho®.

Esta estrechamente relacionado con la esclerosis
tuberosa y se observa en el 60% de los pacientesy los
sintomas que resultan del rabdomioma cardiaco son
en gran parte consecuencia del tamano del tumor o
de la ubicaciéon dentro del corazén. La cirugia se
recomienda solo para pacientes con arritmias
refractarias o compromiso hemodinamico severo®.

En la mayoria de los casos, tiende a involucionar
espontaneamente antes delos 4 afios de edad y como
nuestra paciente no presentaba sintomas al
momento de la evaluacidn, se decidié control clinico
y ecogréfico”.

La resonancia magnética fetal es util para detectar
hamartomas extracardiacos, pero es dificil de
utilizar como herramienta de deteccion®.
Laenfermedad renal es otra delas principales causas
de mortalidad en estos pacientes, por lo que se
justifica la vigilancia de por vida y la intervencion
temprana, siendo las mujeres mas vulnerables a este
tipo de problemas; hallazgo constatado en nuestra
paciente, en planes de seguimiento por Nefrologia
pediatrica®.

La epilepsia es uno de los sintomas neuroldgicos
mas comunes en pacientes con esta patologia, el
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