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Resumen La esclerosis tuberosa es una enfermedad autosémica dominante que afecta cual-
quier organo. Se presenta el caso de una paciente femenina de 23 afos con diagnostico de un
ano de evolucion de esclerosis tuberosa por presencia de lesiones dermatologicas en cara, con
embarazo gemelar monocorial biamnidtico en donde ambos fetos cursan con rabdomiomas car-
diacos. Actualmente en seguimiento con ecocardiografia fetal, por lo que se discute el control
prenatal, asi como los riesgos posnatales de ambos fetos. La importancia de esta revision radica
en el asesoramiento genético de la paciente y el abordaje multidisciplinario.

© 2020 Elsevier Espana, S.L.U. Todos los derechos reservados.

Monozygotic twins with cardiac rhabdomyomas associated with maternal tuberous
sclerosis

Abstract Tuberous sclerosis is an autosomal dominant disease affecting any organ. The case
is presented on a 23 year-old patient with a diagnosis of tuberous sclerosis of 1 year onset with
Monochorionic diamniotic twin pregnancy in which both foetuses had cardiac rhabdomyomas.
The patient is currently on follow-up with foetal cardiac ultrasound. A discussion is presented
on the prenatal monitoring, as well as postnatal risks of both foetuses. The importance of this
review lies in the genetic counselling of the patient and the multidisciplinary approach.
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Introduccion

El complejo de esclerosis tuberosa (TSC) comprende una
enfermedad variable que puede afectar virtualmente cual-
quier 6rgano. Los hallazgos mas cominmente encontrados
son tumores benignos en piel, cerebro, rifones, pulmon y
corazon, provocando disfuncion organica cuando el parén-
quima normal es sustituido por una variedad de distintos
tipos de células'. Es una condicion autosémica dominante
causada por mutaciones heterocigotas en los genes TSC 1 o
TSC 2. La importancia de un diagndstico oportuno reside en
su asociacion con epilepsia, tumores benignos y resultados
variables en el neurodesarrollo para realizar una deteccion y
seguimiento del recién nacido afectado con esta condicidn?.
En el siguiente reporte de caso se presenta paciente con
diagnostico en la etapa adulta de esclerosis tuberosa con
embarazo monocorial biamnidtico con la presencia de rab-
domiomas cardiacos en ambos fetos.

Caso clinico

Paciente de 23 afos, gestacion dos, aborto uno, originaria y
residente de Bogota, Colombia, con diagndstico de esclero-
sis tuberosa de un afo de evolucion, identificando lesiones
en dorso nasal tipo «confetti» (fig. 1), asi como la presen-
cia de fibromas ungueales, confirmandose diagndstico con
prueba molecular detectando variante c.2672.dup hetero-
cigoto en el gen TSC 1. Por resonancia magnética nuclear
simple de cerebro se identificaron focos multiples de dis-
plasia cortical asociados a nddulos subependimarios en los
ventriculos laterales, asi como quiste aracnoideo temporal
izquierdo como hallazgo incidental.

Se realiz6 ecografia en el primer trimestre de la gestacion
encontrando un embarazo gemelar monocorial biamniético.
En la evaluacion estructural semana 20-24 de gestacion fue
encontrada solamente una discordancia de peso del 10%.
Se realiza neurosonografia en la semana 24,5 de gestacion
sin alteraciones. Sin embargo, en la ecocardiografia fetal
avanzada en la semana 25,2 de gestacion en la gemela A
se encontré una imagen ecogénica bien delimitada compa-
tible con rabdomioma intracardiaco en la pared libre de
ventriculo izquierdo, sin datos de regurgitacion por valvu-
las auriculoventriculares, ni obstruccion del tracto de salida
de ventriculo izquierdo (fig. 2).

Figura 1  Lesiones en piel en region facial tipo «confetti».

Figura 2 Masa hiperecoica homogénea en pared libre de ven-
triculo izquierdo en gemela A sin obstruir tracto de salida
izquierdo. Fuente: Clinica Universitaria Colombia.

Figura 3 Masa homogénea hiperecoica en septo interventri-
cular en gemela B. Fuente: Clinica Universitaria Colombia.

Figura 4 Rabdomioma en auricula derecha en gemela B.
Fuente: Clinica Universitaria Colombia.

En la gemela B se encontraron multiples rabdomiomas
intracaradiacos localizados en septo interventricular, pared
libre de ventriculo derecho y pared de auricula derecha, no
hay datos de regurgitacion ni derrame pericardico. Sin datos
de hidrops en ambas (figs. 3 y 4).

Se realiza ecocardiografia funcional, encontrando en la
gemela A un indice de rendimiento cardiaco de 0,45y en la
gemela B de 0,39, sin datos de falla cardiaca.
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Continlia en seguimiento ultrasonografico, observando en
la semana 27 leve incremento de 1 mm en las dimensiones
del rabdomioma del gemelo Ay de 2 mm en el rabdomioma
del tabique interventricular y de 4-7 mm de incremento
en el rabdomioma de la auricula derecha de la gemela B,
sin datos de repercusion hemodinamica. Se le ofrece a la
paciente prueba molecular para asesoramiento genético sin
aceptarlo. No se realizo resonancia magnética, ya que por
neurosonografia no se encontraron datos sugestivos de afec-
tacion neurologica.

En semana 34,4 de gestacion, presenta cuadro clinico
compatible con preeclampsia; y a las 35 semanas de ges-
tacion se decide finalizacion del embarazo via abdominal
por cifras tensionales descontroladas. Se obtiene gemela A
con un peso de 2.230 g y gemela B de 2.110 g, ambas con
dificultad respiratoria adaptativa y peso bajo al nacer, sin
presencia de arritmias, con tono adecuado, sin movimientos
anormales.

Se realiza ecocardiografia en ambas recién nacidas a los
dos meses de nacimiento, corroborando la presencia de rab-
domiomas, sin cambios en las dimensiones y en el caso de
la gemela B, ya no se visualiza masa en la auricula derecha.

Actualmente se encuentran las pacientes en segui-
miento por pediatria, neurologia, cardiologia y genética.
Al momento de la consulta poshatal, estaba en espera de
resonancia magnética nuclear para evaluacion de sistema
nervioso central de ambas gemelas.

Discusién

El TSC comprende una enfermedad variable cuyos hallazgos
mas comUnmente encontrados son tumores benignos en piel,
cerebro, rifiones, pulmén y corazén'. Es una condicion auto-
somica dominante causada por mutaciones heterocigotas
en los genes TSC 1 o TSC 2. La complicacion mas impor-
tante es su asociacion con epilepsia y resultados variables en
el neurodesarrollo?. Los rabdomiomas cardiacos son tumo-
res benignos del corazon, considerados criterio mayor para
el diagndstico de esclerosis tuberosa’*“. Son hamartomas
benignos que surgen de los miocitos embrionarios®. El TSC
es una enfermedad multisistémica con una frecuencia de 1:
10.000 y el 80% se debe a una mutacién de nova®. En este
caso con el antecedente materno de la enfermedad, existe
la probabilidad de un 50% de transmision de la mutacion, y
al tratarse de un embarazo gemelar monocorial ambos fetos
se encuentran afectados®.

La apariencia tipica ecografica de un rabdomioma es
una masa hiperecogénica homogénea intracardiaca locali-
zada mas comunmente en el ventriculo, a nivel del septo
interventricular. Son frecuentemente mdltiples’®. Puede
ser el primer signo del TSC antes de cambios cerebrales o
dermatoldgicos’. Es el tumor fetal encontrado mas comun-
mente de forma prenatal con una incidencia de 60%. Se
asocia de un 30-50% con tuberosis esclerosis cerebral® 0,

Los tumores cardiacos se pueden presentar con cardio-
megalia, derrame pericardico, arritmias, obstruccion de
los tractos de salida, hidrops fetal y evidencia de falla
cardiaca®, por lo que es importante la evaluacion seriada
por ecografia'’.

El manejo prenatal
de arritmias fetales,

consiste en el tratamiento
y en presencia de lesiones

Figura 5 Lesiones cerebrales a nivel prefrontal en un feto de
23 semanas de gestacion. Fuente: Mauricio Herrera.

Figura 6 Lesiones cerebrales a nivel parietal en un feto de 33
semanas de gestacion. Fuente: Mauricio Herrera.

obstructivas, disfuncion cardiaca e hidrops conllevan un
peor pronostico®®'2; siendo este Ultimo poco frecuente':.
En un seguimiento por Bader et al. en 20 fetos con rabdo-
miomas cardiacos, el 45% presentaron arritmias y sélo un
caso requirid manejo farmacoldgico en caso de hidrops®. Es
importante la evaluacion de otros 6rganos como el cerebro
y el rindn; aunque este Ultimo no es muy frecuentemente
afectado durante la etapa prenatal'. En nuestro centro, la
lesiones hamartomatosas cerebrales han sido identificadas
en fetos con 23 y 33 semanas de gestacion (figs. 5 y 6).
Ademas, es importante el analisis de ADN en el antecedente
familiar de TSC o rabdomioma cardiaco fetal para el consejo
genético’.

Se asocian ademas con arritmias neonatales*®, las méas
comunes son taquicardia supraventircular y sindrome de
Wolff-Parkinson-White'®.

Hay reportes que documentan la regresion de los rabdo-
miomas, como lo observado por Bader et al.*®"”. En nuestro
caso, en la gemela B en la ecocardiografia posnatal ya
no se observa la masa ocupante en la auricula derecha.
Sin embargo, la mayor implicacion son las consecuencias
neurologicas asociadas a la enfermedad como discapacidad
mental, sobre todo en pacientes con inicio temprano de
crisis convulsivas, que amerita seguimiento por neurologia
pediatrica®1®,

El nacimiento del recién nacido debe realizarse en una
unidad de tercer nivel para vigilancia hemodinamica®.

Con base en nuestro caso, las pacientes con diagndstico
de esclerosis tuberosa deben recibir asesoria genética pre-
concepcional para establecer el riesgo de transmision. Una
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vez aceptado el riesgo, es importante la evaluacion estruc-
tural en la semana 20-24 de gestacion, con especial énfasis
en sistema nervioso central, corazon y rindn. Ademas, es de
buena practica médica ofrecer estudio invasivo para pruebas
moleculares.

Si es documentada la presencia de un signo de afecta-
cion en estos organos, como en el caso presentado, donde
ambos gemelos presentan rabdomiomas intracardiacos, lo
cual como criterio mayor confirma la presencia de la enfer-
medad en ambos fetos, es imprescindible el seguimiento
ecocardiografico para detectar datos de disfuncion cardiaca,
asi como la importancia del nacimiento en un hospital de ter-
cer nivel. Por (ltimo, es necesario establecer un seguimiento
neonatal para evitar las complicaciones neuroldgicas asocia-
das con esta enfermedad, considerando siempre el manejo
multidisciplinario que esta condicion amerita.
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