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Sinopsis.

Los tumores intracardiacos son poco frecuentes en nifcs, mas aun en los
neonatos. La mayoria de estas lesiones son rabdomiomas; usualmente son
multiples y de diferentes tamarios. Los rabdomiomas se pueden asociar a la
esclerosis tuberesa del 56% al 86% de los casos.

Actualmente, gracias a las consultas prenatales, las tumoraciones fetales
intracardiacas, pueden ser diagnosticadas desde el segundo ftrimestre de la
gestacién. La gravedad ‘4 de la localizacidn del tumor y el efecto
hemodinamico que ejerza, mas que del tamafio. El seguimiento con ultrascnidos
seriados prenatales, revela la velocidad de crecimiento tumoral. Se piensa que
debido a una estimulacion hormonal materna infra dgtero, entre el segundo y tercer
trimestre presenta una tasa de crecimiento acelerada, y a partir de la semana 35
disminuye.

Se describe el casc de un paciente con diagndstico prenatal de masas
intracardiacas, referido al departamento de neonatologia de un hospital pablico de

especialidades pediatricas.



Introduccién
Los tumores cardiacos en el grupo etario de 0 — 18 afos, son exiremadamente
raros, mas ain en neonalos. Estos tumores son considerados como benignos por
sus caracteristicas morfolégicas, suelen presentarse con una amplia variedad de
manifestaciones clinicas, por lo cual rara vez se detectan en la etapa neonatal,
representandoe asi un reto diagnéstico y terapéutico para el clinico. 1
Distintas publicaciones de tumoraciones cardiacas primarias informan una
incidencia de entre 0.08  0.28% por 1000 Recién Nacidos vivos, con una
distribucion mundial similar entre nifios y nifas. El mas comin en la edad
pedidtrica es  rabdomioma en un 60%, seguido por el teratoma en un 25% y en
tercer lugar el fibroma con un 12%. Los rabdomiomas usualmente son mualtiples y
de diversos tamaniocs. Su localizacion mas coman es en multiples sitios (43%) en
los ventriculos exclusivamente (41%), en el septum inferventricular (15%) y muy
rara vez se encuentran en las auriculas. *
El 90% de los tumores cardiacos primarios son histolégicamente benignos. Los
rabdomiomas son considerados de mal pronostico cuando causan obstruccion a
los fiujos ada o de salida del corazdn, regurgitacion del aparato valvular, se
1Pz de arritmias, derrame pericardico, insuficiencia cardiaca o p]
hidropico ®. Los rabdomiomas se caracterizan desde el punto de vista
ultrasonografico, por ser tumoracicnes redondeadas, homogeneas,
hiperecogénicas, usualmente maltiples, de localizacién predominantemente
ventricular, y generalmente guardan relacion con el septum interventricular *,
Existe una incidencia de entre el 9 y 18% del sindrome de Wolff-Parkinson-White

en los pacientes con rabdomioma y pueden manifestarse por m le subita o

6



arritmia supraventricular. También se pueden asociar con esclerosis tuberosa
entre el 50% y 64% de los casos °, enfermedad autosémica dominante
[}

caracterizada por retraso mental, convulsiones y lesiones cutaneas Estos

tumores suelen tener involucion espontanea completa, antes de los 4 afios de
edad. A continuacion se describe el caso de un neonato con multiples
tumoraciones intracardiacas, tratado en el departamento de neonatologia del

Instituto Nacional de Pediatria.



Descripcion del Caso:

Se trata de un necnato hijo de madre de 38 afios de edad y padre de 42 afios,
sanos, con 2 hermanos vivos y sanos de 7 y 5 afios. La madre llevé un control
prenatal regular a partir del primer mes de gestacion; fue suplementada con hierro
y é&cido folico a parlir de la 8% semana. Duranle el embarazo cursé con
cervicovaginitis en el primer trimestre, no fratada. A las 34 semanas, en un
ultrasonido obstétrico se observaron masas intracardiacas, por lo que es referido
de su centro de saluc  unl ital regional, y de unc > :refe  ia
donde se programa para cesarea que se realiza a la semana 39, obteniéndose
producto femenino, con pesc al nacer de 2325 g, talla de 48 cm. Apgar 8/9,
Silverman Anderson de 2, la placenta y el liquido amnidlico sin alteraciones.

A la exploracion fisica al nacimiento se encontraron como datos anormales
apéndices auriculares bilaterales; soplo sistélico grado VI, en 4° espacio
intercostal linea medio clavicular; a nivel de tronco, una dermatosis localizada,
que afecta la regién posterosupericr paraveriebral izquierda, caraclerizada por 3
maculas hipopigmentadas, la menor, de 3 mm de didametro y 2 més de 8

milimetros de diametro, de limites bien definidos, lancecladas.

Como parte : su abordaje diagndstico, se tomé electrocardiograma, €l cual tiene

ritme sinusal, y predominic de fuerzas derechas.






Se observaron tumoraciones intracardiacas multiples sugestivas de rabdomiomas.
La mayor de elias, en la auricula izquierda, redondeada, de 15 x 12 mm, muy
cercana a la valvula mitral. Cabe destacar que la presencia de masas
intraauriculares se presenta en menos del 1% de los casos reportados en la
literatura. Otra tumoracién, mas pequedia, en el ventriculo derecho de 10 x 8 mm
de aspecto bilobulado, dependiente del septum interventricular. Dos mas en el
ventriculo izquierdo, una en el tercio medic del septum interventricular, de 4 x 4

mm, redon  ida, y otra, de 6 x 3 mm en la base de ulop itar.

“Figura 3 Ecocardiograma. Corte 4 camaras,

se aprecian 2 grandes masas {*) una en veniriculo derecho, en relacién con el
septum interventricular, y otra en auricula izquierda, en relacion con el aparato

mitral.

igura 4 Ecocardiograma. Corte 4 camaras,
en donde se visualiza ademas de la masa mostrada en la figura anterior, una
masa mas pequefia, en el ventriculo izquierdo, en relacién con el septum
interventricular.
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‘igura 5 Ecocardiograma. Acercamiento,
para demostrar las dimensiones de la masa de la auricula izquierda, la cual e
un drea de 1.6 cm?.

Ademas, se cbservé insuficiencia mitral moderada, condicionada por impedimento
en el cierre de la valva anterior secundario a la tumoracion en auricula izquierda.
Insuficiencia tricuspidea frivial con gradiente instantaneo maximo 70 mmHg.
Sin datos de obstruccién al llenado ventricular izquierdo, ni al tracto de salida del
ventriculo derecho. Persistencia del conducto arterioso de 2 mm de boca
pulmonar, 9 mm de longitud, y 2 mm de boca adrtica, con cortocircuito
bidireccional, pero franco predominio de  recha a izquierda. Hipertension arterial
pulmonar suprasistémica. Cualitativamente buena funcion biventrict

Durante su estancia el paciente presentd una evolucion clinica favorable, fue
alimentado de forma habitual con senc materno; no se documentaron episodios de
crisis convulsivas. Recibié tratamiento médico con captopril 0.025 mg/kg por desis
3 veces al dia y furosemide a 0.5 mg/kg/ dosis, 3 veces al dia y espironolactona 3
mg/kg/dia. Se evalud por genética, oftalmologia, dermatologia y neurclogia. Se
establecié el diagnésticc de Esclerosis Tuberosa de acuerdo a los criterios
establecidos en la Conferencia de Consenso scbre el Complejo de Esclerosis

Tuberosa en 2012. En sesién médico-quirdrgica, se concluyd que dado que estos
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Discusién
Los rabdomiomas representan el tumor intracardiaco mas comuan en el periodo
neonatal, y mantienen una relacion muy estrecha con esclerosis tuberosa,
Frecuentemente se presenta como multiples tumoraciones con tendencia a la
regresion con el paso del tiempo. Existe riesgo de obstruccion al flujo sanguineo,
embolismo, disfuncibn valvular, disfunciébn ventricular, arritmias, e isquemia
miocardica por compresién de las coronarias.
La ecografia fetal provee informacién importante sobre la anatomia, funcién y
ritmo cardiacos. Ciertas condiciones son indicativas para la realizaciébn de un
ecocardiograma fetal, como son: exposicion a teratégenos (isotretinoina, fenitoina,
acido valpréico, carbamazepina, litio) o bien historia familiar de defectos cardiacos,
o sindromes mendelianos, como esclerosis tuberosa, Marfan, Ellis-van Creveid,
oonan, DiGeorge 7. La deteccion prenatal de tumoraciones intracardiacas, ha
permitido la planeaciéon de los nacimientos de pacienies con estos hallazgos, en
centros especializados, en donde se pueden atender las complicaciones y dar
consejo genético apropiado. ®
Los nevos hipopigmentados, pueden ser la manifestacion cutanea més temprana
de  escleros berosa.® Si bien, los new  hipopigmentados aislados, p den
ser una variante normal en los neonatos, la presencia de 3 manchas o mas,
independientemente de su localizacion, deben aletarnos para buscar signos o
sintomas, historia familiar para descartar el complejo de Esclerosis Tuberosa.
Estas maculas hipopigmentadas pueden ser uno de los indicadores clinicos mas
tempranos para este diagnoéstico por que ocurren en aproximadamente el 80% de

los casos confirmados, y generalmente estan presentes al nacimiento. '
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Las manifestaciones de la Esclerosis Tuberosa, incluyendo, crisis convulsivas,
tumor subependimario de células gigantes, falla renal, y linfangioleiomiomatosis
pueden contribuir a la morbimortalidad de estos pacientes. Con el fin de hacer un
diagnostico temprano y ofrecer un tratamiento oportuno a las posibles
complicaciones de la esclerosis tuberosa, en 2012, en la Conferencia de
Consenso de los Institutos Nacionales de Salud sobre el Complejo de Esclerosis
Tuberosa quedd establecido el protocole de diagnéstico y vigilancia en la

esclerosis tuberosa, mismo que se aprecia en la siguiente tabla.

Recomendaciones de Muanejo y Vigilancia paro los Casos Nuevos del Complejo de Esclerosis Tuberosa

Organo / Sistema | Recomendacion
0 Area de
e cial

Genética Obtenga Arbol Genealdgico Familiar de 3 generaciones para buscar detectar
atros miembros de la familia con riesgo de Esclerosis Tuberosa
e sugiere un examen genético para ofrecer consejo genético

Cerebro Solicite Resonancia Magnética Nuclear simple y contrastada con Gadolineo para
excluir Astrocitoma Subependimario de Células Gigantes, asi como otros tipos de
defectos de |la migracion neuronal {Tomografia o Ultrasonido pueden ser usados
en caso de no disponer de Resonancia Magnética }

Descarte Trastorno Neuropsiquidtrico asociado a Esclerasis Tuberosa
Edugue a los padres para reconocer espasmos infantiles.
ealice Electroencefalograma basal.

Rifién + dDbtenga Resonancia Magnética Nuclear a descartar quistes renales o
ngiomiolipoma en el momento del diagndstico de la enfermedad
Jetermine la presién arterial y evalde 1a funcién renal a través de a
filtracién glomerular.

Pulmon Solicite Tom  ifia Computada Pulmonar de Alta Resolucidn en especial mujeres

mavyores de 1o afios de edad. Asesore en cuanto a los riesgos del tabagquismo y su
asociacion con linfangioleiomiomatosis.

Piel Examen clinico dermatolégico detallado al momento del diagnéstico
Denticion Examen clinico dental detallado al momento del diagndstico
Corozgn Considere hacer ecocardiograma fetal si en el ultrasonido obstétrico detecta

rabdomiomas intracardiacos
Realice ecocardiograma en pacientes menores de 3 afios
Obtenga electrocardiograma a cualquier edad

Vision Evaluacion oftalmoldgica completa incluyendo fundoscopia a descartar lesiones
retinianas y defectos de los campos visuales.

Tomado de international Tuberous Sclerosis Complex Consensus Group. Pediatr Neurol
2013;49(4).255-265, Traducido por Valdés BD.
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La informacién resumida en esta tabla puede resultar de utilidad para que los
médicos gue no estan en contacto frecuente con esta palologia reconczcan las
recomendaciones de los experlos, y puedan llevarlas a cabo en su practica
cotidiana ante un caso similar.

l.as tumoracicnes intracardiacas, reveladas por Itrasonido prenatal, permitieron
un elevado indice de sospecha de esclerosis tuberosa, aungue si bien, la mayoria
de i masas cardiacas fueron as . el o indice de sospecha, guib a
una evaluacién dirigida, y permitié el diagndstico temprano de la enfermedad aun
en {a primera semana de vida. Cabe mencionar que el hallazgo de un rabdomioma
intraauricular es sumamente raro, ¥ en este caso, de los mlltiples rabdomiomas,
era el de mayor tamanio, y afectaba negativamente el funcionamiento del aparato
valvular mitral.

Respecto al caso preseniade, es de destacarse, qué siendo México un pais en
vias de desarrollo, hemos presenciado comc una adecuada coordinacion
multidisciplinaria e interinstitucional, ha permitido el diagnéstico opo no y el
tratamiento inmediato a un paciente, con una patologia potencialmente mortal, y
en quien, durante ido su seguimiento, se ha log lo r

hemodinamicamente estable, mejorando asi su pronéstico.

Los pacientes con esclerosis tuberosa, en los que la alteracion genética
corresponde a una mutacién que inactiva el Gen TSC2 (Cromosoma 16p13, que
codifica para la proteina tuberina), se han asociado en mayor nimero y a una

mayor severidad en las manifestaciones clinicas (incluyendo los rabdc  »mas
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cardiacos, los que representan el 12% como signo de presentacion)
comparandolos contra los que tienen una alleracion del Gen TSC1 (cromosoma
9p34, que codifica para la proteina hamartina), o contra los que no se identifica
mutacion alguna.’ La mayoria de los pacientes con Esclerosis Tuberosa y
tumoraciones intracardiacas son mencres de 2 afios de edad, probablemente
debido a la tendencia a la regresién de eslos tumores conforme crecen los
pacien , sin embargo, se ha documentado el crecimiento yfo la aparicién de
novo de rabdomiomas intracardiacos lescentes.

Estudios recientes revelan que la inhibicion de {a proteina mTOR contribuye a la
regulacién de la sintesis proteica, metabolismo, diferenciacion, crecimiento y
migracion celular, elementos que se ven perdides en la Esclerosis Tuberosa, por
deficiencia del complejo Tuberina/Hamartina. De forma incidental, se descubrio en
el seguimiento ecocardiografico de un paciente con ET, con rabdomiomas
intracardiacos, que luego de la administracién de Everclimus {un inhibidor de
mTOR) como manejo para Astrocitoma Subependimario de Células Gigantes, se
observé resolucién casi completa del rabdomioma que habia sido detectado de
forme e Iy » habia mantenido en vigilancia, y sin cambios, desde su

in alos5 s edad. "
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Conclusicnes

Presentamos el caso de un feto diagnosticado a las 34 semanas de gestacion por
ultrasonido, con rabdomiomas en la auricula izquierda, y ambos ventriculos.
Gracias a la coordinacion interinstitucional, se planed el nacimiento del producto
para que desde su nacimiento, recibiera la atencion médica multidisciplinaria que
involucré  neonatdlogos, cardidlogos, genetistas, oftalmodlogos, neurdlogos,
estomatologos y dermatélogos, quienes trabajaron de manera conjunta, y
contribuyeron para 3¢ el diagnoéstico oportuno y pudiercn ofrecer el
tfratamiento meédico disponible gque ha permitido, la evolucién favorable de!
paciente, quien se mantiene en seguimiento a través de la Consuita Externa del
Instituto Nacional de Pediatria, ya que, si bien, los sintomas de falla cardiaca
congestiva mejoraron debido a la involucién natural de los rabdomiomas, la
esclerosis tuberosa es una enfermedad sistémica que ccasiona diversos sintomas
de mdulliples organos y sistemas, por tanto, una deteccion temprana de las
probables complicaciones puede mejorar su sobrevida asi como su calidad de

vida.

17



Bibliografia:

1 Cigarroa JA, Garcia Y, Gutiérrez LY, Jiménez S, Martinez A, Ortegdn J et al.
Rabdomioma cardiaco tratado quirdrgicamente con éxito y revision de la
fiteratura. Rev Arch Cardiol Méx. 2005;75(Supl. 3):5 113-517.

2 Lopez N, Rodriguez G, Vegas G, De La Calle M, Gonzalez A. Tumores
cardiacos fetales: diagnédstico ecografico, evolucion y tratamiento. Rev Chil
Obstet Ginecol 2011;76(3): 147-154.

3 Isaacs H. . _tal and Neonatal Cardiac . _mors. . _diatric Cardiology 2004;
25:252-73.

4 Chao A, Chao, A, Wang T, Chang Y, Chang Y, Hsieh C et al. Outcome of
antenatally diagnosed cardiac rhabdomyoma: case series and a meta-
analysis. Utrasound Obstetric Gynecology 2008;31:289-85

5 Otlero JC. Rabdomioma: Tumor del corazén fetal. Diagnostico Prenatal. Rev
Colombiana Ginecol Obstetr 2005;56(2);176-9.

6 Staley B, Vail E, Thiele E. Tuberous Sclerosis Complex: Diagnostic Challenges,
Presenting Symptoms, and Commonly Missed Signs. Pediatrics
2011;127(1):117-125.

7 Kaplan J, Ades A, Ryct J fe of iatall 3 sisonQutc :inP  :nis
With Congenital Heart Disease. Neoreviews 2005:6: 326-331

8 Co-Vu J, Ivsic T. Fetal Echocardiography to Diagnose Fetal Heart Disease.
Neoreviews 2012; 10: 590 -604.

9 Gold A, Freeman J. Depigmented Nevi: The Earliest Sign of Tuberous Sclerosis.

Pediatrics 1965;35:1003-05.

18



10 Hernandez J, Morelli J. Bithmarks of Potential Medical Significance.
Neoreviews 2003;4:263-69.

11 Jozwiak S, Kotulska K, Kasprzyk-Obara J, Domanska-Pakiela D, Tomyn-Drabik
M, Roberts P. et al. Clinical and Genotype Studies of Cardiac Tumors in 154
Patients With Tuberous Sclerosis Complex. Pedialrics 2006;118:1146-51,

12 Tiberio D, Franz D, Phillips J. Regression of a Cardiac Rhabdomyoma in a
Patient Receiving Everolimus. Pediatrics 2011;127(5):1335-1337.

13  ue 1 DA, Northrup H. International Tuberous Sclerosis Complex Consensus

Group. Pediatr Neurol 2013;49(4):255-265

19



