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RESUMEN

Objetivo: Analizar la repercusion, evoluciéon
perinatal y asociacion con esclerosis tuberosa de
los tumores cardiacos.

Sujetos y método: Estudio retrospectivo de 18
casos diagnosticados prenatalmente (enero de
1991-diciembre de 2000) revisando caracteristicas
tumorales, repercusién y evolucién posnatal (1-8
anos).

Resultados: Todos los tumores se detectaron en
exdmenes rutinarios en gestantes de bajo riesgo
(edad gestacional media, 32 semanas); en 17 (94%)
eran aislados; en 10 (56%) existian varias masas, y
en 8 (44%) s6lo una. El tamafio oscilé entre 1-46
mm, y la mayoria estaba en los ventriculos. En
16/18 fueron rabdomiomas (89%). La repercusién
mas frecuente fue derrame pericardico (8, 44%). El
manejo peri y posnatal fue conservador en la
mayoria con reduccién posnatal del tamafio en

todos. La supervivencia ha sido del 67%. Hubo
manifestaciones extracardiacas de esclerosis
tuberosa en 5/16 rabdomiomas (31%). En todos
habia varias masas cardiacas.

Conclusiones: Los tumores cardiacos son raros

y habitualmente muiltiples. Por su localizacién y
tamafio pueden provocar complicaciones graves,
incluso la muerte, pero la mayoria cursa sin
repercusiones significativas. Por ello, puede
proponerse un tratamiento conservador, ya que
pueden comportarse de manera benigna. En cuanto
a la esclerosis tuberosa, el prondstico es mas
incierto, principalmente cuando existen varias
masas cardiacas.

PALABRAS CLAVE

Tumores cardiacos. Diagndstico prenatal. Esclerosis
tuberosa.
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SUMMARY

Objective: To analyze the effects and perinatal
outcome of fetal cardiac tumors and their
association with tuberous sclerosis.

Subjects and methods: Retrospective analysis of
18 cases of prenatally diagnosed cardiac tumors
(January 1991-December 2000). Tumoral
characteristics, their effects, and postnatal outcome
(1-8 years) were reviewed.

Results: All cardiac tumors were detected in
routine examinations in low-risk pregnant women
(mean gestational age: 32 weeks). In 17 patients,
the tumors were isolated findings (94%). In 10
patients (56%) there were several tumoral masses
and in 8 (44%) only one. Size ranged from 1-46
mm. Most of the tumors were located in the
ventricles. Sixteen out of 18 tumors were
rhabdomyomas (89%). The most common
consequence was pericardial effusion in 8 cases
(44%). In most cases, peri- and postnatal
management was conservative and all cases
showed postnatal reduction in size. Overall survival
was 67%. Extracardiac manifestations of tuberous
sclerosis were found in 5/16 thabdomyomas (31%).
In all cases several cardiac masses were found.

Conclusions: Cardiac tumors are infrequent and
are usually multiple. Because of their location and
size, they can provoke serious complications, even
death. In most cases, however, there are no
significant disturbances. Therefore, a conservative
approach is recommended as their behavior may
be benign. The prognosis of tuberous sclerosis is
less certain, especially when several cardiac masses
are detected.

KEY WORDS

Cardiac tumors. Prenatal diagnosis. Tuberous
sclerosis.

INTRODUCCION

Los tumores cardiacos son raros durante la vida
intrauterina y la infancia; su prevalencia, estudiada a
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partir de necropsias de pacientes de todas las eda-
des, varia entre el 0,0017 y el 0,28%!, y esta enfer-
medad es la responsable del 0,08% de los nifios re-
mitidos a un centro de cardiologia pediétricaz. Son,
por tanto, problemas poco frecuentes en la infancia
y atin mds excepcionales son los tumores cardiacos
en el feto.

Hasta la década de los sesenta, la mayoria de los
tumores cardfacos eran hallazgos post mortem34. A
partir de este momento, la progresiva incorporacién
de la ecografia y la ecocardiografia trajo consigo no
s6lo el diagnéstico in vivo, sino también un aumen-
to considerable en el nimero de diagnésticos de
masas cardiacas®®. Asi, Beghetti et al® apreciaron un
aumento en la observacién de tumores cardiacos en-
tre los pacientes que acudfan a su institucién del
0,06% entre los afios 1980-1984 al 0,32% en el perio-
do 1990-1995.

En 1982 aparecia publicado el primer caso de
diagnostico prenatal de una tumoracion cardiaca’, y
a partir de entonces los casos publicados han sido
numerosos® 6. 1a sofisticacién alcanzada por los ac-
tuales equipos de ecografia y, en concreto, de la eco-
cardiograffa, asf{ como la amplia difusién de la explo-
racién ecogréfica sistematica y de cribado de mal-
formaciones durante el embarazo han permitido
identificar pequefios tumores cardiacos, asintomati-
cos y que pasaban inadvertidos hasta no hace mu-
chos afios. Asimismo, la introduccién en la clinica
de estos equipos ha permitido también estudiar de
manera no invasiva las consecuencias hemodinami-
cas de estos tumores en el corazén, seleccionando,
de este modo, a los pacientes subsidiarios de otras
exploraciones més invasoras (angiografias, cateteris-
mo) o incluso de correccién quirtrgica®®15.

En la mayoria de los casos (97%) se trata de tumo-
res benignos: aproximadamente el 60% de los tu-
mores cardfacos primarios en la infancia son rabdo-
miomas, el 25%, teratomas y el 12%, fibromas!317:18.
Por el contrario, en el adulto, aunque la mayoria de
los tumores cardiacos son también benignos, la va-
riedad histologica mas comtn es el mixoma®*°.

Sin embargo, los tumores cardiacos, aunque his-
tolégicamente son benignos, pueden acompafarse
de complicaciones hemodindmicas graves debido a
su localizacion critica®!8%. Por otra parte, es amplia-
mente conocida la asociacion de los rabdomiomas
cardiacos con el sindrome neurocutdneo de la escle-
rosis tuberosa: esto sucede en el 30-85% de los casos
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aunque no presenten otros signos e incluso sin exis-
tir antecedentes familiares diagnosticados!16:18:20-26,

En el presente trabajo analizamos retrospectiva-
mente los tumores cardiacos fetales diagnosticados
prenatalmente en nuestro hospital.

MATERIAL Y METODOS

En el periodo comprendido entre enero de 1991
y diciembre de 2000 se diagnostic6 en este hospital
la existencia de tumores cardiacos en 18 fetos. Esta
instituciéon es de dmbito terciario y de referencia na-
cional para enfermedad fetal y neonatal.

Se evaluaron las siguientes variables: a) motivo de
referencia; b) edad gestacional en el momento del
diagndstico; ¢) caracteristicas ecocardiograficas de la/s
masa/s: nimero, tamafo, localizacién y ecogenici-
dad; d) repercusiéon hemodindmica; e) presencia o
no de arritmias; f) evolucién perinatal; g) diagnéstico
histolégico en los casos en que era disponible, y h)
otras caracteristicas de interés como tumores en otras
localizaciones o malformaciones asociadas y, funda-
mentalmente, la asociacién con esclerosis tuberosa.

En la mayoria de los casos (13,72%) el diagnosti-
co se realizé en gestantes remitidas de otras 4reas
sanitarias. Los motivos de referencia fueron: visuali-
zacion de masas cardiacas fetales (11 casos), hallaz-
go de masa intratordcica (un caso) y existencia de
un trastorno del ritmo cardiaco (un caso). Los 5 ca-
sos restantes fueron diagnosticados por nosotros de
forma primaria durante la realizacién de exploracio-
nes ecogréficas sistematicas en pacientes cuyo em-
barazo se controlaba en las consultas de obstetricia
de este hospital. En ninguna gestante existia una his-
toria familiar de esclerosis tuberosa.

En todos los casos, una vez identificada la masa
cardfaca principal, se realiz6 una exploraciéon deta-
llada, conjuntamente con un cardidlogo pediatrico,
para descartar la existencia de otras tumoraciones
cardiacas de menor tamafio, la existencia de anoma-
lias estructurales cardiacas o trastornos del ritmo y
analizar el compromiso hemodindmico provocado
por la/s masa/s. Se valoraron la cantidad de liquido
amnio6tico y el crecimiento fetal, y se realizé un exa-
men anatémico detallado para descartar la existencia
de otras anomalias o tumores extracardiacos.

Se realizaron frecuentes controles ecograficos (3-4
semanas) para conocer la evolucién prenatal y pres-

tando atencién a la posible aparicién de complicacio-
nes. El parto tuvo lugar en 16 casos en este hospital
(89%). La asistencia al parto se rigi6 segtn criterios
obstétricos convencionales salvo en los casos en que
existiera deterioro de la situacion hemodindmica o un
significativo crecimiento tumoral en los controles rea-
lizados, en los que se adelant6 la extraccién fetal. En
los 2 casos restantes (11%), diagnosticados en las pri-
meras 22 semanas de gestacién, la pareja solicité la
interrupcién voluntaria del embarazo (IVE).

El estudio del cariotipo fetal se hizo segun criterios
clasicos y no se indic6 ningtin estudio invasivo por el
hallazgo aislado de la/s masa/s cardiacas.

El estudio histolégico de éstas fue posible en
aquellos casos en que se realiz6 necropsia (6 casos),
exéresis quirtrgica de la tumoracién (un caso) o una
biopsia de la misma (un caso). Por tanto, en 8 de los
18 casos disponemos de informacién histolégica
(44%). En los 10 casos restantes, la asignaciéon del ti-
po histolégico de la/s masa/s se hizo atendiendo sus
caracteristicas ecogréficas (tamafio, ecogenicidad, lo-
calizacién y ntimero) segin lo descrito en la biblio-
grafia®1527-33,

La evaluacién posnatal del recién nacido incluyo,
ademds de su examen general, una detallada evalua-
cién cardioldgica, analizando la existencia de mas tu-
moraciones de pequefio tamafio no detectadas intra-
ttero, y las consecuencias hemodindmicas y eléctricas
de la/s masa/s; ademads se realiz6 una ecografia ab-
dominal para detectar la presencia de tumoraciones
extracardiacas. En los casos de rabdomiomas, se rea-
liz6 una resonancia magnética (RM) o tomografia
axial computarizada (TAC) cerebral en el periodo neo-
natal buscando la existencia de hamartomas en el sis-
tema nervioso central. Todos los pacientes que so-
brevivieron al perfodo neonatal fueron controlados
posteriormente en cardiologia infantil, analizando la
evolucién de la/s masa/s y su impacto, asi como un
seguimiento de la evolucién neuroldgica.

Los criterios para el diagnéstico de esclerosis tube-
rosa fueron®: 1) la existencia de rabdomiomas cardia-
cos muiltiples, o b) la existencia de un rabdomioma
cardiaco y tumores en otras localizaciones (sistema
nervioso central, piel, rifién) o antecedentes familiares
de esclerosis tuberosa. En este punto cabe destacar
que las lesiones en el sistema nervioso y las manifes-
taciones neuroldgicas son las principales determinantes
del pronéstico, y por ello analizamos su existencia en
los pacientes de nuestra serie con esclerosis tuberosa.

Prog Obstet Ginecol 2002;45(11):465-79
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Figura 1. Imagen de cuatro cdmaras con un rabdomioma
cardiaco. Se observa una tumoracién homogénea de 3 x 2 cm,
de mayor ecogenicidad que el miocardio sano, dependiente de la
pared libre del ventriculo izquierdo (VI) y rodeada de derrame
pericdrdico. Al: auricula izquierda; AD: auricula derecha; VD:
ventriculo derecho.
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Figura 2. Imagen de cuatro cdmaras con varios rabdomiomas
cardiacos. Se observa una tumoracién homogénea grande
situada en el dpex del ventriculo izquierdo y otras mds pequefias
en el septo interventricular, préximas a las vilvulas AV, todas de
mayor ecogenicidad que el miocardio sano. Al: auricula
izquierda; AD: auricula derecha; VD: ventriculo derecho.

El polihidramnios se define como la existencia de
un indice de liquido amnibtico superior a 24 cm y
el retraso del crecimiento por la existencia de una
biometria inferior a 2 desviaciones estandar (DE) pa-
ra la edad gestacional.

Se utiliz6 una ultrasonografia bidimensional cum-
plimentada con modo M, Doppler pulsado conven-
cional y color con los ecégrafos Acuson XP128-10
(Mountain View, EE.UU.) y General Electric Logic
400 y 500 (GE Medical Systems, Milwaukee, EE.UU.)
con sondas electrénicas sectoriales y cénvex entre
3,5 y 5 MHz. Todas las exploraciones fueron regis-
tradas en un video S-VHS para su posterior estudio
y analisis.

RESULTADOS
Hallazgos prenatales

En el periodo estudiado se diagnosticaron masas
cardiacas en 18 fetos. El ntimero total de partos en
este periodo ascendi6é a 61.884 (33.882 en el quin-
quenio 1991-1995 y 28.002 entre 1996 y 2000). La in-
cidencia de tumoraciones cardiacas fue de un caso
cada 3.438 partos, y mientras que en el periodo
comprendido entre 1991 y 1995 fue de un caso ca-
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da 3.765 partos, entre 1996 y 2000 ascendi6 a un ca-
so cada 3.111 partos. Por otra parte, en la década
analizada se diagnosticaron prenatalmente en este
hospital 428 anomalias cardiacas representando las
tumoraciones cardiacas el 4% de las mismas.

La edad gestacional media en el momento del
diagnostico fue de 32 semanas?8; nueve de los 18
casos (50%) se diagnosticaron por encima de la se-
mana 34 de gestacién y solamente dos fueron iden-
tificados en las primeras 22 semanas de gestacion.
En la tabla 1 se resumen las variables analizadas en
nuestro trabajo. No hubo ninguna cromosomopatia,
y cabe destacar que, en todos los casos, la deteccién
inicial de la existencia de una alteracién de la ana-
tomia cardiaca se produjo en una exploracién eco-
grafica sistematica del 2° o el 3°" trimestre sin existir
en ninguna gestaciéon antecedentes de esclerosis tu-
berosa ni criterios clinicos que hicieran sospechar la
existencia de anomalias fetales.

En 17 de los 18 fetos (94%) no existian hallazgos
ecogréficos extracardiacos, ya que se trataba de ma-
sas cardiacas aisladas; en el caso restante (caso 9),
diagnosticado en la semana 37, existia ademds po-
lihidramnios, retraso del crecimiento, microcefalia y
polidactilia postaxial.

En cuanto al nimero de masas, en 8 casos sélo
se observé una tumoracion (44%), en cinco se iden-
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Tabla 1 Caracteristicas ecograficas y evolucién de los 18 fetos con tumores cardiacos
Caso EG localizacién N°  Tamafio  Arritmia Repercusion Hallazgos Diagndstico Histologia Evolucién
(mm) hemodindmica asociados ecogrifico
1 29 VI 3 27,53 No No No Rabdomioma - Vive, ET
2 30 AD 1 20 No DP, ET No Rabdomioma - Vive
3 37 VI 1 24 No DpP No Rabdomioma - Vive
4 35 Al 1 6 No Foramen oval No Rabdomioma Rabdomioma  Muerte neonatal
sellado, SVIH, DP
5 22 AD 1 12 EEAA, No No Rabdomioma Rabdomioma IVE
TSV
6 38 AD, 2 3,2 EEAA No No Rabdomioma - Vive
Septo IV
7 38 VI, 2 10, 5 EEVV No No Rabdomioma - Vive, ET
Septo IV
8 38  Vélvulas 2 10, 5 No Me IT No Hemangioma Hemangioma  Muerte neonatal
\'% graves cavernoso
9 37 VI 1 10 No No Microcefalia, Rabdomioma Rabdomioma Muerte neonatal
polidactilia,
polihidramnios
10 29  Septo IV 1 36 No IT leve No Rabdomioma Rabdomioma Vive
11 32 AD, VD, 6 3-16 No No No Rabdomioma - Vive, ET
VI
12 31 AD 1 5 No No Hipertrofia ~ Rabdomioma - Vive
miocardica
13 34 AD 1 32 No Dr Crecimiento Teratoma Teratoma Reseccion
masa a 46 mm  pericardico pericérdico quirtrgica,
vive sano
14 35 VD, 3 26,12, 6 No DP No Rabdomioma Rabdomioma Muerte
Septo IV anteparto, ET
15 30 VI 6 3-33 EEAA DP Crecimiento ~ Rabdomioma - Vive
masa a 48 mm
16 25 VI, 2 26, 4 No DP Crecimiento ~ Rabdomioma - Vive, ET
Septo IV masa a 38 mm
17 22 VI, VD 2 13, 10 No No No Rabdomioma Rabdomioma IVE
18 35 VI, VD 6 5-30 No DP No Rabdomioma - Vive
Septo IV

EG: edad gestacional en el diagnéstico; VI: ventriculo izquierdo; VD: ventriculo derecho; IV: interventricular; AV: auriculoventricular;
AD: auricula derecha; EEAA: extrasistoles auriculares; EEVV: extrasistoles ventriculares; TSV: taquicardia supraventricular; SVIH: sindrome
del ventriculo izquierdo hipoplasico; DP: derrame pericardico; IM: insuficiencia mitral; IT: insuficiencia trictispide; ET: esclerosis tuberosa

(manifestaciones extracardiacas).

tificaron dos tumores (28%) y en otros cinco (28%)
se diagnosticaron tres o mds tumores. El maximo
nimero de masas observado en un mismo caso fue
de seis (3 fetos). Por tanto, en 10 casos existian mul-
tiples masas (56%) ascendiendo el ntmero total de
tumores observados a 42. Durante los controles pre-
natales no se observé un aumento en el nimero de
masas respecto a lo apreciado en el momento del
diagnéstico inicial.

El tamafio de las masas en el momento del diag-
noéstico oscilé entre 1 y 36 mm; en 3 casos (17%) se
observé un crecimiento tumoral significativo duran-
te el seguimiento prenatal alcanzando en uno de los
casos un tamano final maximo de 48 mm (tabla 1).

La localizacién mds comun de las masas fueron
los ventriculos: en éstos se situaban 33 de las 42 ma-
sas (79%), 25 en el dpex y en las paredes libres (17
en el ventriculo izquierdo y 8 en el derecho) y las 8

Prog Obstet Ginecol 2002;45(11):465-79
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restantes en el septo interventricular. En las auricu-
las se situaban 6 masas (14%), cinco en la izquierda
y una en la derecha, y existian dos masas en la val-
vula trictispide (5%); por tultimo, existia una masa in-
trapericdrdica y no dependiente de ninguna cavidad
cardfaca, situada a la derecha de los grandes vasos
y anterior a la auricula derecha (2%). Todas ellas
evidenciaron una densidad ecogréfica superior a la
del miocardio pero mientras que los rabdomiomas
mostraban limites regulares, forma redondeada y
textura homogénea (figs. 1 y 2), tanto en el caso del
hemangioma como en el del teratoma pericérdico los
limites y ecogenicidad de las masas eran més irre-
gulares aprecidndose tanto espacios anecoicos quis-
ticos de diferentes tamarios en el interior de las
tumoraciones como d4reas de mayor ecogenicidad
con focos intensamente ecogénicos (fig. 3). En la ex-
ploracién con Doppler-color no se detectd fluyjo in-
tratumoral en ninguna de las masas. Cabe destacar
que el caso del teratoma pericardico nos fue remiti-
do con el diagnéstico de masa intratoracica compa-
tible con malformacién adenomatosa quistica pul-
monar.

Se detectaron manifestaciones hemodinamicas
significativas en 10 fetos (56%). En 8 existia derrame
pericardico (44%) pero en ninguno se apreciaron
signos de taponamiento cardiaco. No observamos
ninguna relacién entre el ndmero de masas y la exis-
tencia de derrame pericdrdico pero si con el tamafio
de las masas: en 7 de los 9 casos en los que la ma-
sa principal tenfa un tamafio igual o superior a 2 cm
apareci6 derrame (78%) mientras que de los 9 en
que la masa principal era menor de 2 cm s6lo uno
tenia derrame (11%). En 2 casos se detecté una in-
suficiencia valvular significativa (en un caso de la
vélvula trictispide y en el otro tanto trictispide como
mitral) y en un caso en el que la masa se localizaba
en la auricula derecha se observé un fluyjo de este-
nosis tricispide. Por dltimo, un feto (caso 4) en el
que la masa se situaba en la superficie izquierda del
tabique interauricular interfiriendo el paso de sangre
a través del foramen oval y obstruyendo el llenado
del ventriculo izquierdo fue desarrollando una hipo-
plasia relativa del ventriculo izquierdo. No hubo nin-
gun caso de hidropesia.

En 4 fetos aparecieron arritmias significativas
(22%), en relacién a la localizacién del tumor: dos
con extrasistoles supraventriculares (> 10/min), uno
con extrasistoles ventriculares (> 10/min) y otro con

Prog Obstet Ginecol 2002;45(11):465-79

Figura 3. Imagen de cuatro cdmaras con un teratoma
pericdrdico. Se observa una tumoracion redondeada en la
auricula derecha, de ecogenicidad irregular, con dreas
econegativas y otras puntiformes de mayor ecogenicidad y
rodeada de derrame pericdrdico.

una taquicardia auricular con respuesta ventricular
variable.

Evolucidon

En los 2 casos diagnosticados en las primeras 22
semanas de gestacién y tras una detallada informa-
cién de lo incierto del prondstico y de la frecuente
asociacion con la esclerosis tuberosa, los padres op-
taron por una interrupcién de la gestacion. En uno
de ellos (caso 5) existia una masa tnica de 12 mm
de didmetro en la auricula derecha con extrasistoles
auriculares y episodios de taquicardia auricular con
respuesta ventricular variable, sin signos de fracaso
cardfaco. En la necropsia se observé otra tumoracién
en el ventriculo derecho. En el otro (caso 17) se ob-
servaron 2 masas, una en el ventriculo izquierdo y
otra en el derecho, sin repercusién hemodindmica.
En ambos casos la histologfa de las tumoraciones
correspondi6 a rabdomiomas y en ninguno existian
lesiones extracardiacas de esclerosis tuberosa.

La edad gestacional media en la que tuvo lugar el
parto en los 16 casos restantes fue de 37,7 semanas
(limites, 35-40). En s6lo 2 gestaciones el parto fue
prematuro (casos 4 y 16), ambos en la semana 35.
En 10 de los 16 casos la actitud perinatal fue con-
vencional. En los 6 casos restantes se indujo el par-
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to por diferentes motivos: por crecimiento significa-
tivo de la masa cardiaca (casos 13 y 15), por muer-
te fetal anteparto (caso 14), por la repercusién he-
modindmica (casos 4 y 8) y por un test no estresante
no reactivo (caso 11).

Hubo una muerte anteparto en la semana 39 (ca-
so 14): el diagnéstico inicial de las tumoraciones car-
diacas se realiz6 en la semana 35, y se apreciaron 3
masas, la mayor de 26 mm de didmetro, dependien-
te de la pared libre ventricular derecha y otras dos
en el septo interventricular de 12 y 6 mm, respecti-
vamente. Existia derrame pericdrdico libre con un
grosor maximo de 19 mm sin signos de tapona-
miento. No se observé obstrucciéon de los tractos de
salida ni de entrada, trastornos del ritmo ni repercu-
sibn hemodindmica significativa. En los controles
posteriores no se observaron cambios sustanciales
salvo una leve reduccién del derrame pericardico y
en la semana 39, 2 dias después del tltimo control
se observo la muerte fetal no atribuible a enferme-
dad placentaria ni funicular. En la necropsia se ob-
servaron cuatro tumores cardiacos, el més pequerfio
de 0,3 mm, derrame pericdrdico y mdltiples hamar-
tomas subependimarios de 2-3 mm y tuberocortica-
les; todo ello, por tanto, compatible con el diagnés-
tico de esclerosis tuberosa con afeccién cerebral.

Ocurrieron tres muertes en el periodo neonatal:
una (caso 4) en que la tumoracioén sellaba el foramen
oval y existia hipodesarrollo ventricular izquierdo. La
histologia de la masa correspondié a un rabdomio-
ma. Otra (caso 8) en que la masa se asentaba en las
vélvulas auriculoventriculares, con cambios morfolo-
gicos y funcionales secundarios en éstas (regurgita-
cién mitral y trictspide graves) e insuficiencia cardi-
aca grave falleciendo el neonato en espera de
trasplante cardiaco. La histologia de la masa corres-
pondié a un hemangioma cavernoso. Por dltimo, la
tercera (caso 9) en que existia una masa tnica en la
pared libre ventricular izquierda de 10 mm y se ob-
servaban otras anomalfas morfologicas extracardia-
cas y polihidramnios, y el neonato fallecié6 de una
sepsis bacteriana. La histologia de la masa corres-
pondié a un rabdomioma.

El ntimero total de supervivientes ascendi6 a 12,
y por tanto la tasa de supervivencia del 67%, tasa
que asciende hasta el 75% si excluimos las IVE. El
tratamiento posnatal fue conservador en nueve de
los 12 pacientes: uno de los recién nacidos (caso 15)
precisé dos pericardiocentesis en el perfodo neona-

tal al existir un derrame pericardico grave con sig-
nos de taponamiento siendo buena la evolucién
posterior. En otro paciente (caso 10), con una gran
masa dependiente del septo interventricular sin re-
duccién posnatal significativa se intent6 la reseccion
quirdrgica al afio de vida, al apreciarse signos de
disfuncién diastdlica y de obstruccién del tracto de
salida del ventriculo derecho, y tinicamente fue po-
sible realizar una biopsia del mismo (rabdomioma).
Posteriormente se ha observado una reduccién es-
pontdnea del tamarfio tumoral si bien en probable re-
lacién con la ventriculotomia, desde entonces mantie-
ne un trastorno del ritmo significativo (extrasistoles
ventriculares y episodios de taquicardia ventricular
no sostenida) con buena respuesta al tratamiento
médico. El paciente restante (caso 13) fue el tnico
que fue tratado quirtirgicamente con éxito: existia
una masa tnica dependiente del pericardio en la
auricula derecha y a la derecha de los grandes va-
sos, diagnosticada inicialmente en la semana 34,
grande (en el momento del diagndstico media 32
mm), creciente (en los controles alcanzé un tamafio
maximo de 46 mm), redondeada y heterogénea con
espacios quisticos en su interior, acompafiada de de-
rrame pericdrdico y que se etiquetd inicialmente de
teratoma pericardico. Se realizé cesédrea en la sema-
na 39 y la evolucion inicial del recién nacido fue sa-
tisfactoria, desapareciendo el derrame y sin existir
signos de compromiso hemodindmico significativo.
Al mes de vida se realiz6 la exéresis quirtirgica com-
pleta de una masa pediculada de 5 cm de didmetro
dependiente de la adventicia anterior de la raiz adr-
tica. El diagnoéstico histolégico fue de teratoma quis-
tico maduro con presencia de elementos maduros
de las tres hojas germinales (epidermis, epitelio res-
piratorio, epitelio intestinal, islotes de cartilago, aci-
nis pancreaticos, tejido glial y plexos coroideos). La
evolucién posterior del paciente fue satisfactoria.

El periodo de seguimiento posnatal de los pa-
cientes oscila entre 12 meses y 8 afios (media 3
afios). Durante esta vigilancia posnatal no se ha ob-
servado crecimiento de ninguna de las masas identi-
ficadas prenatalmente. En 5 casos (28%) se observa-
ron en la necropsia (casos 5 y 14) o en ecocar-
diograffa neonatal (casos 11, 15 y 16) masas cardiacas
de muy pequefio tamafio adicionales a las aprecia-
das prenatalmente. En un caso, prenatalmente s6lo
se habia observado una masa (caso 5) y en los cua-
tro restantes (casos 11, 14, 15 y 16) existian varias
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tumoraciones. Por tanto, teniendo en cuenta sélo
aquellos casos con diagnéstico histolégico y/o eco-
grafico de rabdomioma, observamos que en 10 de
los 16 casos (62%) existian dos o mas masas cardia-
cas.

Durante el seguimiento no se observaron mani-
festaciones hemodindmicas diferentes a las aprecia-
das prenatalmente, salvo el caso ya comentado del
neonato que precis6 dos pericardiocentesis por un
derrame pericérdico grave con signos de tapona-
miento. Las alteraciones del ritmo fueron también si-
milares con la excepcién del caso 10 en el que se
detectaron posnatalmente extrasistoles ventriculares
no apreciadas antenatalmente.

En todos los supervivientes se aprecié durante el
seguimiento una desaparicion de las masas mds pe-
quenas y una regresion relativa del tamafio de las tu-
moraciones méas grandes dado el nulo crecimiento de
éstas y el progresivo aumento de tamarfio de las ca-
maras cardfacas. Cabe destacar que en 2 pacientes
(casos 2 y 3, 18%) tuvo lugar una desaparicién es-
pontinea de masas grandes, fenémeno que en ambos
casos tuvo lugar después del primer afio de vida.

Segun los criterios actuales para el diagndstico de
la esclerosis tuberosa®, ésta estaba presente en el
62% de los pacientes con rabdomiomas cardiacos.
Sin embargo, durante el periodo de seguimiento se
detectaron manifestaciones extracardiacas de escle-
rosis tuberosa sélo en 5 casos (31%). En todos los
casos existian varias tumoraciones cardiacas. Por
tanto, habia lesiones no cardiacas indicativas de es-
clerosis tuberosa en cinco de los 10 pacientes con
dos o méas masas (50%) y en ninguno con una sola
tumoracién. En 4 casos se trataba de lesiones neu-
rolégicas (casos 1, 7, 14 y 16; multiples hamartomas
subependimarios de pequefio tamafio y tuberocorti-
cales) y en el restante de pequefias tumoraciones re-
nales (caso 11). Estas manifestaciones se apreciaron
en un caso en la necropsia (caso 14), en el periodo
neonatal en 2 casos (casos 11 y 16), en otro pacien-
te al sexto mes (caso 7) y en el restante en el no-
veno mes de vida (caso 1). Todos los pacientes con
tumoraciones en el sistema nervioso central han pre-
sentado convulsiones controladas con fenobarbital.

Se dispone de estudio histolégico en 8 casos
(44%), ya que se realizaron 6 necropsias (2 IVE, una
muerte anteparto y tres muertes neonatales), una re-
seccién quirtrgica y en un caso una biopsia de la tu-
moracién: en seis la masa correspondia a un rabdo-
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mioma, en un caso a un teratoma quistico maduro
pericardico y en el restante a un hemangioma ca-
vernoso. En los 10 casos restantes los hallazgos eco-
graficos eran compatibles también con un rabdo-
mioma, y por tanto en 16 de los 18 fetos (89%) los
tumores cardiacos correspondian a rabdomiomas.

DISCUSION

Los tumores cardiacos fetales representan una afec-
cién infrecuente. No obstante, en los tltimos afios,
derivado de la constante mejorfa tecnolégica y de la
enorme difusién de la ecografica obstétrica en los
paises desarrollados, es mas comuin su diagnéstico
habiendo aparecido muiltiples publicaciones de iden-
tificacion anteparto de masas cardiacas®4162526, Sin
embargo, es dificil conocer su verdadera incidencia
dado que pueden ser asintométicos o en otras oca-
siones pueden desaparecer de forma espontdnea y
no ser diagnosticados'®. Es destacable la magnitud
de nuestra serie, procedente de un tnico centro y
que constituye una de las mayores de diagnéstico
prenatal hasta la fecha.

El diagnéstico prenatal de las masas cardiacas
suele ser tardio, en la segunda mitad de la gesta-
cion®16:18.25,26.3536  Aunque algunos casos pueden
detectarse en la semana 20-22813253741 'la mayoria
de las masas se desarrollan y crecen con el curso de
la gestacién y se identifican al final del 2° trimestre
o durante el 3°' trimestre. De hecho, en tres de nues-
tros 18 casos atin se observd, una vez hecho ya el
diagnoéstico, un crecimiento prenatal significativo de
la masa. En nuestra serie, el 50% (9 casos) se diag-
nosticé por encima de la semana 34 y solamente dos
(11%) en las primeras 22 semanas de gestacién. De
ahi la importancia de realizar exploraciones seriadas
en las gestantes de riesgo. Las elevadas concentra-
ciones de hormonas gestacionales podrian explicar
el rapido crecimiento de las masas en la segunda
mitad de la gestacion®2.

El hallazgo prenatal de una tumoracién cardiaca
suele producirse de forma casual, y no existen ante-
cedentes de esclerosis tuberosa ni anomalias fetales
de otro tipo*®. En nuestra serie, el reconocimiento
inicial del problema se produjo en todos los casos
en exploraciones sistemadticas del 2° o del 3°" trimes-
tre en gestantes sin antecedentes de esclerosis tube-
rosa ni sospecha clinica de enfermedad fetal y en
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nueve de los 18 pacientes no existia derrame peri-
cardico ni hallazgos asociados que obligaran a reali-
zar una exploracién cardfaca mas detallada. La eco-
grafia obstétrica sistematica en la actualidad permite,
por tanto, detectar tumores cardfacos que hasta ha-
ce unos afios quedaban sin diagnosticar, muchos de
ellos sin repercusion clinica, siendo incluso posible
que existan otros tumores cardfacos, probablemente
pequefios y asintomaticos que no son diagnostica-
dos prenatalmente y, por afiadidura, tampoco pos-
natalmente.

En nuestra serie, al igual que lo observado en
otras series!®1626, e] motivo de referencia mas comun
fue el hallazgo de una ecograffa anormal y se apre-
ciaron masas cardiacas; sorprendentemente, ningin
caso fue remitido por historia familiar de esclerosis
tuberosa que, sin embargo, pueden evidenciar tumo-
raciones cardiacas ya intratitero!317244445 En otras
series el motivo de referencia fue el hallazgo de arrit-
mias fetales® o que la prevalencia de éstas como
motivo de consulta fue mayor que en la nuestra®®.

En la mayoria de los casos las tumoraciones car-
diacas son entidades aisladas, excepcién hecha de la
asociacion entre los rabdomiomas cardfacos y la es-
clerosis tuberosa®1013.1618 No obstante, aun en estos
casos el tnico hallazgo ecografico prenatal suele ser
las masas cardiacas. Nuestra serie es también indica-
tiva de esto, dado que en el 94% de los casos los tu-
mores cardiacos se presentaban de forma aislada sin
detectarse anomalias extracardfacas. Existen casos
descritos de asociacién entre masas cardfacas y mal-
formaciones tanto intracardiacas?’ como extracar-
diacas®®.

En la vida fetal y en la infancia los rabdomiomas,
teratomas y fibromas constituyen el 97% de los tu-
mores cardiacos primarios®!8349, Los rabdomiomas
son los mas frecuentes (60%) y se caracterizan por
ser masas homogéneas, hiperecoicas respecto al
miocardio adyacente, de tamafio y ntimero variable,
originadas habitualmente en el tabique interventricu-
lar y/o en la pared libre auricular y ventricular, sue-
len ser sésiles y con frecuencia son mdltiples, sien-
do ademds comun que en la ecocardiografia
neonatal se detecten otras masas no apreciadas in-
tratitero!618192526 Estas caracteristicas son suficien-
temente expresivas como para considerar que la his-
tologia no es imprescindible para confirmar el
diagnostico®™®. En ocasiones puede ser de utilidad la
RM fundamentalmente para determinar el grado de

compromiso de los grandes vasos y del miocardio
adyacente a la masa®®335l. En ocasiones, el aspecto
ecografico es el de una hipertrofia miocédrdica difu-
sa derivada tanto de la existencia de pequefias tu-
moraciones como del efecto obstructivo de éstas™.
En nuestra serie, los rabdomiomas representaron el
89% de los tumores cardiacos, tasa similar a lo apre-
ciado en otras series®!*16. En la mayoria de los ca-
sos (62%) existian varias masas.

Hasta hace no muchos afios las descripciones de
este tumor procedian de estudios anatomopatologi-
cos post mortem®*233, Asimismo, las escasas publi-
caciones al respecto en pacientes vivos asignaban
un mal prondstico a esta entidad*>°. Sin embargo,
en la infancia los rabdomiomas suelen disminuir de
tamafio®91316:18,20.22,2640,56-38  egpecialmente en los
primeros 2 afios de vida®*® y, al contrario de lo que
suele suceder en los adultos, no producen por lo ge-
neral obstaculo al llenado y vaciado de las cdmaras
cardfacas, por lo que resultan asintomaticos®1561,
Por este motivo, la necesidad de la exéresis quirtir-
gica es infrecuente y estd en directa relacién con el
grado de repercusion hemodindmica generado por
el tumor cardiaco®. Aun a pesar de su tendencia a la
regresion espontanea en la infancia, no es infre-
cuente apreciar un crecimiento prenatal de los rab-
domiomas; en dos de los 16 casos de rabdomiomas
de nuestra serie se observé un aumento significativo
del tamafio de las masas, estabilizandose las dimen-
siones tras el parto; presentan, por tanto, un patrén
de crecimiento bifdsico, con una etapa de aumento de
tamafio que coincide habitualmente con el final del
2° y del 3" trimestre y una etapa posnatal de regre-
sién. De los 14 casos con rabdomiomas en que la
gestacion siguié su curso hubo dos muertes (una fe-
tal y otra neonatal; 14%) directamente relacionadas
con la existencia de las masas y en los 11 supervi-
vientes con rabdomiomas no hubo repercusiones
significativas, aprecidndose en todos una regresi6n
absoluta o relativa del tamafio tumoral.

Los teratomas ocupan el segundo lugar en fre-
cuencia (25%), son mayoritariamente tumores extra-
cardiacos y suelen alcanzar las mayores dimensio-
nes, produciendo precisamente compresién por su
tamafio. Suele tratarse de tumoraciones tnicas, pedi-
culadas y encapsuladas, localizadas en el pericardio
o en la raiz de la arteria pulmonar y/o de la aorta!®2
y se acompafian de derrame pericardico'®®2. Su as-
pecto es irregular, y alternan dreas quisticas con otras
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sélidas, incluso con depésitos célcicos, y crecen a lo
largo de la gestacién llegando a alcanzar grandes di-
mensiones y provocando incluso fracaso cardiaco,
hidropesia no inmune y muerte fetal!318270, Para pa-
liar los signos de fracaso cardiaco cuando aparecen
antes de la viabilidad fetal se ha propuesto la reali-
zaciéon de pericardiocentesis descompresivas, con
buenos resultados’72, e incluso su reseccién in ute-
r0%70. En el diagnostico diferencial de los teratomas
pericardicos se incluyen otras masas cardiacas, tera-
tomas mediastinicos, secuestro pulmonar extralobar,
malformacién adenomatosa quistica pulmonar (como
sucedi6 en nuestro caso) y quistes broncogénicos. La
exploraciéon detallada de la morfologia de la masa,
de su dependencia y la frecuente existencia de de-
rrame pericardico facilitan el diagndstico!®65686%,

Los fibromas también suelen experimentar creci-
miento y presentan, por lo general, un aspecto séli-
do més homogéneo, si bien pueden tener degenera-
cion quistica con necrosis y calcificacién en su
porcion central'®!®. Habitualmente son tumores tni-
cos localizados en el miocardio ventricular e inicial-
mente son indistinguibles ecograficamente de los
rabdomiomas!®?*7375 aunque la existencia de calci-
ficaciones puede permitir la diferenciaciéon’®. Como
sucede con el resto de las masas cardiacas éstos
también pueden ser responsables de fracaso cardia-
co y muerte fetal”.

Los hemangiomas son muy infrecuentes’®”® y
suelen depender de la auricula derecha’. Ademas,
acostumbran ser masas sésiles, de ecogenicidad mix-
ta con espacios anecoicos debidos a la existencia de
fenémenos de trombosis, degenerativos, depoésitos
calcicos y proliferacién endotelial®. Con frecuencia
tienen un componente endocavitario y se acompa-
fian de derrame pericérdico®!. El tratamiento es qui-
rargico®? aunque se han descrito casos de desapari-
cién espontinea®.

Aunque la mayoria de los tumores cardfacos son
histolégicamente benignos, dependiendo de su nu-
mero, tamafio y localizacién pueden ser responsa-
bles de la aparicién de trastornos del ritmo, de obs-
trucciones de los tractos de salida y/o de entrada e
incluso del foramen oval, provocar enfermedad co-
ronaria por compresion extrinseca, en el caso de
grandes masas, pueden llegar a ocupar por comple-
to alguna cavidad cardfaca. Por cualquiera de los
mecanismos anteriores, tanto de forma aislada como
en combinacién, los tumores cardfacos pueden pro-
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vocar, en casos extremos, situaciones de fracaso
cardfaco, hidropesia e incluso muerte fetal o neona-
tal3 1161825698485 De] mismo modo, la pérdida de
miocardio funcionante puede conducir a una situa-
ciéon de bajo gasto y de fracaso cardiaco!l. Cuando
esto sucede puede plantearse el tratamiento intra-
utero®-72 o la extraccion prematura del feto. No obs-
tante, para tumores intracardiacos causantes de fra-
caso cardfaco o de obstrucciéon de los tractos de
salida no existen opciones terapéuticas reales.

La asociacién entre tumoraciones cardiacas y al-
teraciones del ritmo es ampliamente conocida, y la
taquicardia supraventricular es la arritmia mds co-
mun®13-1618252684-87 Entre las teorfas que permiten
explicar el desarrollo de la taquicardia supraventri-
cular se ha propuesto que el propio tumor cardiaco
se podria comportar como una via macroscépica de
conduccién accesorial¥®. Aunque el abordaje tera-
péutico intratitero no difiere del utilizado en los fe-
tos sin tumores cardiacos!'1%2%; la respuesta al trata-
miento puede ser mds pobre, lo que es posible que
se deba a la existencia de diferentes tipos de arrit-
mia en el mismo paciente, fendmeno en directa re-
lacién con la frecuente naturaleza politumoral de los
rabdomiomas®°>84. El tnico caso de nuestra serie
con taquicardia supraventricular no fue tratado, da-
da la decisiéon de los padres de realizar una inte-
rrupcién de la gestacion. Cabe destacar, en nuestra
serie, la existencia de tres muertes directamente re-
lacionadas con la presencia de las tumoraciones car-
diacas (una anteparto y dos en el periodo neonatal):
la primera de ellas podria ser atribuible a una arrit-
mia, probablemente ventricular y de aparicién stbi-
ta dada la ausencia de repercusién hemodindmica
significativa o de trastornos del ritmo en el examen
realizado 2 dias antes; las otras dos fueron secunda-
rias a una insuficiencia cardiaca grave derivada de la
localizacion critica de las masas. Los dos mecanis-
mos estdn ampliamente documentados en vida fe-
ta]6,11-14,49,52,89-91

Sin embargo, en nuestra experiencia, al igual que
sucede en otras series!®, la mayoria de las tumoracio-
nes se comportaron de forma benigna, y el derrame
pericardico leve-moderado, en directa relacién con el
tamafio de la masa principal y la aparicién de extra-
sistoles auriculares fueron las manifestaciones secun-
darias mds comunes. No hubo ningtin caso de hidro-
pesia en nuestra serie. Esto permite un tratamiento
conservador de la gestacién en la mayoria de los ca-
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sos y explica la elevada tasa de supervivientes en
nuestra serie, que ascendié al 67% (el 75% si se ex-
cluyen las IVE), similar a la observada por Holley et
al'® y superior a la apreciada en otras series fetales!>2°.

Ademds, y como ya se ha mencionado anterior-
mente, la tendencia de las tumoraciones cardiacas,
fundamentalmente de los rabdomiomas, es a remitir
tanto en nimero como en tamario®%13-18:20.22,26,40,46,56-58
En nuestra serie, los 11 pacientes con rabdomiomas
que sobrevivieron presentaron una reduccion relativa
del tamafio y ntimero tumoral y en 2 casos desapa-
recieron por completo dos masas inicialmente gran-
des (20 y 24 mm, respectivamente), fenémeno que
tuvo lugar en los 2 casos después del afio de vida.
Por ello, la actitud recomendada y que nosotros ava-
lamos es plantear la cirugia en funcién de la situa-
cién clinica del paciente®84472 Esto permite optar,
en la mayorfa de los casos, por un tratamiento pos-
natal conservador con vigilancia ecocardiografica pe-
ri6dicat8111822,25,26,40,92

Uno de los aspectos mds importantes de los rab-
domiomas cardiacos es su asociacién con la esclero-
sis tuberosal®161820-26  y;na enfermedad neuroecto-
dérmica multisistémica rara (1/30.000-1/50.000 en
poblacién general) que se hereda siguiendo un pa-
trén autosémico dominante, con grados de penetran-
cia y expresividad variables, y de la que existen ca-
sos de aparicién en dos gemelos univitelinos®.
Aunque se estima que la mayoria de los casos (60-
80%) aparecen por nuevas mutaciones? 3, es im-
portante el estudio de los familiares del paciente pa-
ra descubrir, quizd, formas leves de la enfermedad.
Las manifestaciones clinicas de la esclerosis tubero-
sa incluyen tumores en el sistema nervioso central,
heterotopias de la sustancia blanca, hamartomas sube-
pendimarios, quistes o angiomiolipomas renales, lin-
fangiomas pulmonares, lesiones cutdneas (adenomas
sebaceos) y son comunes las convulsiones (60-80%)
y el retraso mental (45-80%)2!435295,

La esclerosis tuberosa estd presente en el 30-85% de
los pacientes con rabdomiomas cardiacos>%%20-233096,97,
relacion que es mads frecuente en el caso de que
existan varias masas!621-2326374398; en un estudio
multicéntrico que inclufa 19 casos de tumores car-
diacos existia esclerosis tuberosa en el 90% de los
pacientes con varias tumoraciones y sélo en el 10%
de los que presentaban una masa unical®. Ademas
es habitual, en la vida fetal y en el periodo neona-
tal, que los rabdomiomas cardiacos sean la tnica

manifestaciéon de la esclerosis tuberosa, incluso pre-
sencia de historia familiar positiva®!>%°. Por ello, se
considera que los rabdomiomas cardiacos no sélo
son los marcadores mds tempranos de dicha enfer-
medad?6920:23:309697 gino que incluso la presencia
aislada de varias masas cardfacas constituye por si
solo criterio diagnostico de esclerosis tuberosa®, da-
da la elevada frecuencia con la que se confirma la
enfermedad en esos casos. En nuestra serie y aten-
diendo estos criterios, la esclerosis tuberosa estaba
presente en el 62% de los fetos con rabdomiomas
cardfacos, es decir en todos aquellos (n = 10) en
que existian al menos dos masas. Sin embargo, du-
rante el periodo de seguimiento (media, 2 afios) se
detectaron manifestaciones extracardiacas en sélo 5
pacientes (31%); en todos los casos existian varias
masas. Es decir, mientras que en ninguno de estos
pacientes con un rabdomioma tnico se detect6 sig-
nos de esclerosis tuberosa, en el 50% de los pacien-
tes con varios rabdomiomas aparecieron manifesta-
ciones extracardiacas; esta tasa podrfa ser incluso
superior dada la posible incompleta expresividad de
la enfermedad en los 2 casos en que se llevo a ca-
bo la IVE, dado que en ambos existfan varios rab-
domiomas. Ademds, no en todos los pacientes de
nuestra serie con signos extracardiacos de esclerosis
tuberosa habia manifestaciones neurolégicas, maxi-
mas determinantes del pronéstico. Esto traduce la
heterogénea expresividad clinica de esta enferme-
dad.

En algunos casos la RMP? e incluso la ecogra-
fia%® han permitido observar intratutero las lesiones
cerebrales subependimarias y corticales caracteristi-
cas de la esclerosis tuberosa proporcionando una
evidencia diagndstica definitiva, aunque existen fal-
sos negativos®®. No obstante, es importante destacar
que el momento de aparicién de las manifestaciones
extracardfacas de la enfermedad es también muy va-
riable y puede incluso ser tardia, por lo que su au-
sencia en el periodo fetal o neonatal no es criterio
de buen prondstico'®?042, Las manifestaciones cutd-
neas pueden tardar afos en aparecer!%1% y lo mis-
mo sucede con las lesiones cerebrales®*%. Ademds,
el grado de impacto neurolégico, maximo determi-
nante de la gravedad de la enfermedad, es variable
y, aunque es frecuente la existencia de un retraso
del desarrollo psicomotor, hay pacientes con desa-
rrollo neurolégico normall321.36. De hecho, a partir
del hallazgo de un rabdomioma en un feto se han
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encontrado familiares afectados, asintomdticos y no
diagnosticados!®?. En nuestra serie, las manifestacio-
nes extracardiacas eran evidentes en el periodo fetal
y neonatal en 3 casos mientras que en los dos res-
tantes aparecieron a partir de los 6 meses de vida.
Todo esto dificulta de forma notable la informacién
prondstica a los padres cuando se descubre en el fe-
to la existencia de rabdomiomas cardiacos, si bien
cuando existen varias masas debe considerarse a
efectos pronosticos que el feto tiene esclerosis tube-
rosa. Por contra, si existe una sola masa las posibi-
lidades de que exista esta enfermedad son sensible-
mente menores.

Por otro lado, es preciso resefiar que una ecocar-
diografia normal no excluye una esclerosis tuberosa
ni siquiera en fetos con alto riesgo de tener dicha en-
fermedad, y se estima que los rabdomiomas estin
presentes en el 40-60% de los pacientes con esclero-

sis tuberosa2230,55,96,100, En caso de formar parte del
complejo de la esclerosis tuberosa, los rabdomiomas
también tienden a regresar espontdneamente?>%.

Los estudios genéticos moleculares en familias
afectadas de esclerosis tuberosa han situado la base
genética de la enfermedad en la mitad de los casos
en el locus TSCI localizado en el cromosoma 9q34.3
y en el 50% restante en el locus TSC2, en el cromo-
soma 16p13.319-1%5 Aunque ya se ha utilizado este
método para realizar un diagndstico prenatal de es-
clerosis tuberosa inicialmente sospechado por la
existencia de un rabdomioma cardiaco'®, atin no es
un método ampliamente disponible para realizar
diagnéstico prenatal o consejo genético. Ademas, el
elevado ntmero de casos debidos a nuevas muta-
ciones hace que el diagnéstico prenatal de la escle-
rosis tuberosa resida basicamente en la deteccién de
los rabdomiomas cardiacos.
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