ARTICULO ORIGINAL

Departamento de Obstetricia y Ginecologia, Division
de Perinatologfa, Hospital de la Ciudad de lzmir, lzmir,
Turquia
Departamento de Obstetricia y Ginecologia, Hospital
Ekol de Izmmir, Izmir, Turquia
Departamento de Cardiologia Pedidtrica, Hospital
de Formacion e Investigacion de la Universidad de
Ciencias de la Salud de Tepecik, lzmir, Turquia

. MD, Departmento de Perinatologia. ORCID 0000-
0003-3119-1148

. MD. ORCID 0000-0001-6013-6602

. MD. ORCID 0002-0002-0272-7196

. MD. ORCID 0000-0001-8298-8363

. MD. ORCID 0000-0002-9690-8819

. MD. ORCID 0000-0003-0683-0710

. MD, Departmento de Perinatologia, Hospital de la
Ciudad de Bayrakli, lzmir, Turkey. ORCID 0000-0001-
9200-0208

. MD. ORCID 0000-0003-1569-4474
MD. ORCID 0000-0002-2529-2906
MD. ORCID 0000-0001-8682-5537

Financiamiento de la investigacion: Ninguna por declarar.

Conflicto de interés: Los autores declaran no tener conflicto
de interés.

Disponibilidad de los datos: Los datos que respaldan las
conclusiones de este estudio estan disponibles por el autor
correspondiente previa solicitud razonable.

Contribuciones de los autores: Todos los autores han
aceptado la responsabilidad de todo el contenido de este
manuscrito y aprobaron su presentacion.

Consentimiento informado: Se obtuvo el consentimiento
informado de todas las personas incluidas en este estudio.

Aprobacion ética: La investigacion con seres humanos
cumplié todas las normativas nacionales pertinentes, las
politicas institucionales y se ajusta a los principios de la
Declaracion de Helsinki (revisada en 2013)y ha sido aprobada
por los autores. Nimero de aprobacion de la Junta Local de
Revision Institucional: 2022/02-32.

Inteligencia artificial: No se ha utilizado ninguna tecnologia
relacionada con la inteligencia artificial.

Recibido: 29 mayo 2024
Aceptado: 6 julio 2024
Publicacion enlinea: 3 septiembre 2024

Correspondencia:

Sevim Tuncer Can, MD

9 Department of Perinatology, City Hospital of lzmir, Izmir,
Turkey

x  drsevimtuncer@hotmail.com

Citar como: Can ST, Saglam C, Torun R, Cakir ZE, Sever
B, Ozer M, Omeroglu |, Pala HG, Sirinoglu TD, Golbasi
H. Resultados perinatales y posnatales del rabdomioma
cardiaco fetal: experiencia de seis afios en un solo centro.
Rev peru ginecol obstet. 2024;70(3). DOI: https:/doi.
0rg/10.31403/rpgox70i2660

Resultados perinatales y posnatales del
rabdomioma cardiaco fetal: experiencia
de seis anos en un solo centro

Perinatal and Postnatal Outcomes of Fetal
Cardiac Rhabdomyoma: A Single Center
Experience of Six Year

Sevim Tuncer Can'?, Ceren Saglam®®, Raziye Torun<, Zubeyde Emiralioglu
Cakir®d, Baris Sever'c, Mehmet Ozer'f, Ibrahim Omeroglu®¢, Halil Gursoy Pala?",
Tulay Demircan Sirinoglu®, Hakan Golbasi®i

DOI: https://doi.org/10.31403/rpgo.v70i2660

RESUMEN

Introduccién. Los tumores cardiacos fetales son poco frecuentes y generalmente
tienen un buen prondstico dependiendo de la localizacién y el tamafio. Objetivo.
Examinar los resultados perinatales y posnatales junto con los hallazgos ecograficos
y genéticos del rabdomioma cardiaco fetal. Métodos. Este estudio de cohortes
retrospectivo se realizé en un Unico centro terciario. Se incluyeron en el estudio
diez casos diagnosticados prenatalmente de rabdomioma cardiaco fetal. Los datos
obtenidos incluyeron las caracteristicas maternas, la edad gestacional en el momento
del diagnostico, las caracteristicas ecocardiograficas incluidos el tamafio, el nimero
y la ubicacién del tumor, otros hallazgos ecograficos prenatales, los examenes
genéticos y patoldgicos, la edad gestacional al nacer, los resultados neonatales y
los resultados posnatales a largo plazo. Resultados. En la mitad de los casos (cinco)
se detectaron ecograficamente multiples tumores. Los tamafios de los tumores
oscilaron entre 5 y 38 milimetros (mm). Cuatro (40%) de los casos presentaban
anomalias cardiacas adicionales, como hipoplasia del ventriculo derecho, hipoplasia
del ventriculo izquierdo y derrame pericardico. Ademas, se detectd hidropesia
fetal en tres (30%) casos. Un caso fallecié en la semana 26 de gestacion. Un caso se
interrumpio a peticion de la familia debido a la deteccion de una mutacion en el gen
del complejo de esclerosis tuberosa (CET). La hidropesia fetal fue significativamente
mas frecuente en el grupo con muertes fetales y neonatales (60% frente a 0%;
p=0.038). La mutacion del gen CET no se asocidé con muertes fetales y neonatales.
La mutacion del gen TSC fue detectada en 4 de los casos (40%) y habia antecedentes
familiares en uno de estos casos (25%). Conclusiones. Los rabdomiomas cardiacos
fetales pueden causar muerte prenatal y posnatal por insuficiencia cardiaca.
Ademads, los rabdomiomas fetales se asocian con CET independientemente de los
antecedentes familiares.

Palabras clave. Rabdomioma, fetal, Hidropesia fetal, Resultado fetal, Esclerosis
tuberosa

ABSTRACT

Introduction: Fetal cardiac tumors are rare and generally have a good prognosis
depending on location and size. Objective: To examine perinatal and postnatal
outcomes along with ultrasound and genetic findings of fetal cardiac rhabdomyoma.
Methods: This retrospective cohort study was conducted in a single tertiary center.
Ten prenatally diagnosed cases of fetal cardiac rhabdomyoma were included in
the study. The data obtained included maternal characteristics, gestational age at
diagnosis, echocardiographic features including tumor size, number and location,
other antenatal ultrasound findings, genetic and pathological examinations,
gestational age at birth, neonatal outcomes, and postnatal long-term outcomes.
Results: In half of the cases (five), multiple tumors were detected sonographically.
Tumor sizes ranged from 5 to 38 millimeters (mm). Four (40%) of the cases had
additional cardiac anomalies such as right ventricular hypoplasia, left ventricular
hypoplasia and pericardial effusion. Additionally, hydrops fetalis was detected in
three (30%) cases. One case died at 26 weeks gestation. One case was terminated at
the request of the family due to the detection of a mutation in the tuberous sclerosis
complex (TSC) gene. Hydrops fetalis was significantly more common in cases with
fetal and neonatal deaths (60% vs. 0%; p=0.038). The TSC gene mutation was not
associated with fetal and neonatal deaths. TSC gene mutation was detected in
4 of the cases (40%) and there was a family history in one of these cases (25%).
Conclusion: Fetal cardiac rhabdomyomas can cause prenatal and postnatal deaths
due to heart failure. Furthermore, fetal rhabdomyomas are associated with TSC
regardless of family history.

Key words: Rhabdomyoma, fetal, Hydrops fetalis, Fetal outcome, Tuberous sclerosis
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INTRODUCCION

Los tumores cardiacos primarios son raros y
muestran una prevalencia diferente seguin los
grupos de edad en los que son definidos. Se des-
criben con una frecuencia aproximada de 1/400
en lactantes y nifios, y menos frecuentemente,
en 0,0017-0,027, en informes de autopsias?.
Es posible que esta diferencia en la prevalencia
descrita esté relacionada con el hecho de que
estos tumores suelen tener un buen prondsti-
co y tienden a reducirse en el periodo posnatal.
Aunque no existe ningln estudio a gran esca-
la que demuestre su prevalencia en el periodo
prenatal, cabe pensar que se observa con ma-
yor frecuencia debido a su curso silente en el
periodo posnatal®. La mayoria de los tumores
cardiacos primarios, incluidos el rabdomioma, el
fibroma, el teratoma, el hemangioma y el mixo-
ma, son benignos. El rabdomioma es el tipo mas
frecuente y representa el 60% de los casos“®.
El pronéstico en el periodo intrauterino esta
relacionado con el tamafio y la localizacion del
tumor y la presencia de anomalias adicionales.
La presencia aislada de rabdomioma suele in-
dicar un buen pronéstico®. No existe método
de tratamiento aceptado para los tumores car-
diacos en el periodo intrauterino. Los enfoques
experimentales, como la extirpacién quirurgica
de los tumores o la derivacion en el espacio pe-
ricardico, son limitados. Los tratamientos sue-
len realizarse en el periodo posparto”®. Se ha
demostrado que incluso los tumores de tamafio
gigante pueden remitir con el tratamiento pos-
natal con Everolimus®. Un estudio reciente tam-
bién demostré que el tratamiento materno con
Sirolimus podia reducir el tamafio del rabdomio-
ma cardiaco fetal intrauterino.

También se conoce la asociacion entre los tumo-
res cardiacos fetales y la transmision genética.
El rabdomioma diagnosticado en el periodo in-
trauterino puede ser el primer signo del com-
plejo de esclerosis tuberosa (CET) y requiere
un examen genético™. El CET es causado por
mutaciones de los genes de la esclerosis tube-
rosa 1 (CET1) o 2 (CET2) y se hereda de forma
autosémica dominante. La incidencia del CET
se sitUa entre 1/6,000 y 1/10,0001"%, El CET es un
trastorno sistémico que afecta a la piel, los ojos,
el corazén, el cerebro, los pulmones y los rifio-
nes. El CET tiene un mal prondéstico, y aunque las
lesiones cardiacas tienden a remitir, sus efectos
adversos sobre el sistema nervioso central son
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evidentes. La epilepsia, el autismo y la discapaci-
dad intelectual son algunos de los hallazgos mas
comunes. El Unico que puede identificarse en el
periodo intrauterino suele ser el tumor cardiaco.
Pero, en los casos complicados con CET, los tu-
bérculos subependimarios o corticales pueden
acompafar al cerebro fetal. La evaluacién eco-
grafica no suele ser suficiente para identificar
los tubérculos y la resonancia magnética (RM)
puede ser Util en estos casos'4.

Debido a la rareza de los tumores cardiacos fe-
tales, generalmente se incluyen en la literatura
como informes de casos y los estudios a gran
escala son limitados. Por lo tanto, en este estu-
dio nos propusimos examinar los resultados del
embarazo y posnatales de los casos diagnostica-
dos en el periodo intrauterino en nuestro Unico
centro terciario.

MATERIAL Y METODOS

Este estudio de cohortes retrospectivo incluyé
casos de sospecha de anomalia cardiaca remiti-
dos al Departamento de Perinatologia del Hos-
pital de Formacion e Investigacién de la Univer-
sidad de Ciencias de la Salud de Tepecik, Turquia,
entre enero de 2016 y diciembre de 2022. El estu-
dio fue aprobado por el comité ético del Hospital
de Formacion e Investigacién de la Universidad
de Ciencias de la Salud de Tepecik (Aprobacion
n°: 2022/02-32). Se obtuvo el consentimiento in-
formado por escrito de cada participante.

Se incluyeron en el estudio diez casos diagnos-
ticados prenatalmente de rabdomioma cardiaco
fetal. Los casos fueron identificados a partir de la
base de datos de anomalias cardiacas fetales de
la Clinica de Perinatologia. Los datos prenatales,
perinatalesy posnatales de los casos se obtuvie-
ron del sistema de registro digital del hospital y
de las historias clinicas. Estos datos incluian las
caracteristicas maternas, la edad gestacional en
el momento del diagndstico, las caracteristicas
ecocardiograficas como el tamafio, el nUmero y
la localizacion del tumor, otros hallazgos ultraso-
nograficos prenatales, los examenes genéticos y
patolodgicos, la edad gestacional en el momento
del nacimiento, los resultados neonatales y los
resultados postnatales a largo plazo.

Los examenes ultrasonograficos prenatales se
realizaron con el sistema de ultrasonidos Sam-
sung HS70A (Samsung Medison Company, Re-
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publica de Corea) equipado con un transductor
curvilineo abdominal de 4-8 MHz. El preajuste se
establecio en ‘ecocardiografia fetal'. El preajuste
de ecocardiografia fetal proporcion6 una Unica
region focal e imagenes de alta armonico tisu-
lar. Los examenes ecocardiograficos en todos
los fetos se realizaron de acuerdo con las direc-
trices de 2013 de la Sociedad Internacional de
Ecografia Obstétrica y Ginecolégica (ISUOG)".
Se examinaron el tamafio, la localizacion y el nu-
mero de tumores junto con los hallazgos ecocar-
diograficos detallados (figura 1). Ademas, todos
los casos fueron estudiados ecograficamente en
detalle en busca de anomalias adicionales.

El diagnostico diferencial de los rabdomiomas se
definié segun las caracteristicas ultrasonogra-

FIGURA 1. VISTA DE CUATRO CAMARAS EN UN FETO CON RABDOMIOMAS
MULTIPLES. AD: AURICULA DERECHA; Al: AURICULA 1ZQUIERDA; VI:
VENTRICULO 1ZQUIERDO; V' D: VENTRICULO DERECHO.

de seis anos en un solo centro

ficas, los examenes patoldgicos y los examenes
genéticos del CET. El CET se defini6 segun los cri-
terios clinicos establecidos en la Conferencia de
Consenso sobre el Complejo de Esclerosis Tube-
rosa de 199809, Se extrajeron muestras de ADN
de tejido fetal, liquido amnidtico o sangre total
neonatal mediante un procedimiento estandar. El
analisis genético incluyé los exones CET1y CET2.

Para las estadisticas y los calculos se utilizd el
programa SPSS versién 26.0 (IBM Corporation,
Armonk, Nueva York, EE. UU.). Se utilizé la prue-
ba de chi-cuadrado para comparar variables ca-
tegoricas. Se uso la prueba tindependiente silos
datos mostraban una distribucion normal para
las variables continuas (los datos se presentaron
como media + desviacién estandar); p<0,05 se
acept6 como estadisticamente significativo.

REsuLTADOS

En uno de los diez casos se habia identificado
previamente una esclerosis tuberosa materna.
En la mitad de los casos (cinco) se detectaron
ecograficamente tumores multiples. El tamafio
de los tumores oscilaba entre 5y 38 milimetros
(mm). Todos los casos con tumores multiples
(50%) estaban localizados en mas de un lugar
del corazén fetal, incluidos el ventriculo dere-
cho (VD), el ventriculo izquierdo (V) y el tabique
interventricular (SIV). Cuatro (40%) de los casos
presentaban anomalias cardiacas adicionales,
como hipoplasia del VD, del VI y derrame peri-
cardico (DP). Ademas, se detect6 hidropesia
fetal en tres (30%) casos. Los hallazgos clinicos
maternos y fetales se presentan en la tabla 1.

Edad materna
(anos)

1 26 - 16 1
2 28 - 20 |
3 35 - 27 3
4 24 - 2l 1
5 36 - 28 4
6 28 : 2 I
7 20 - 24 |
40 - 21 2

9 27 + 25 2
10 22 - 23 3

del tumor cardiaca
5 SIV Hipoplasia VI
35 Vi DP +
15 VI, SIV
6 VI
18 VI, VD, SIV
20 Al

DP, hipoplasia

38 siv CDP
33 VD, SIV DP +
7 VI, VD
14 VI, VD, SIV

SIV, septo interventricular; VI, ventriculo izquierdo; DP, derrame pericdrdico; VD, ventriculo derecho; Al, auriculo izquierda
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TABLE 2. RESULTADOS PERINATALES, NEONATALES Y POSNATALES DE LOS CASOS.

Semanas Modo de parto T Resultado del embarazo S
al nacer genéticas posnatales

Cesdrea (Distrés fetal) Femenino
2 34 Cesarea (Distrés fetal) Masculino
3 38 Cesarea (Cesarea previa) Masculino
4 26 Vaginal Femenino
5 38 Cesdrea (Deproporcion cefalopélvica) ~ Masculino
6 37 Vaginal Masculino
7 29 Cesdrea (Distrés fetal) Masculino
8 24 Vaginal Masculino
9 39 Cesarea (Detencion del parto) Masculino
10 39 Cesdrea (Deproporcion cefalopélvica) ~ Masculno

Nacido vivo Muerte neonatal
Nacido vivo Muerte neonatal
Nacido vivo Arritmia
CET2 TE
CET2 Nacido vivo Arritmia, Epilepsia
- Nacido vivo HIV, Epilepsia
- Nacido vivo Neonatal ex
CET2 Muerte fetal intrauterina
CETI Nacido vivo Epilepsia
CETI Nacido vivo Sano

CET1/2, mutaciones genéticas del complejo de esclerosis tuberosa; TE, terminacion del embarazo; HIV, hemorragia intraventricular

Los resultados perinatales, neonatales y posna-
tales de los casos se presentan en la tabla 2. La
edad gestacional en el momento del parto osci-
laba entre 24 y 39 semanas. En 7 (70%) se prac
tico cesarea, y la indicacion mas frecuente fue
el sufrimiento fetal. Todos los casos que dieron
a luz por sufrimiento fetal fallecieron en el pe-
riodo neonatal (30%). El sexo fetal fue predomi-
nantemente masculino, con una proporcién de
4:1. La mutacion del gen CET 1-2 se detect6 en el
50% de los casos. El 80% de los casos nacieron
vivos. Un caso falleci6 en la semana 26 de gesta-
cion. Un caso fue interrumpido a peticién de la
familia debido a la deteccién de la mutacién del
gen CET. Solo uno de los cinco casos que sobre-
vivieron en el periodo posnatal no presentaba

FIGURA 2. RABDOMIOMA UNICO EN EL TABIQUE INTERVENTRICULAR. VI:
VENTRICULO 1ZQUIERDO; VD: VENTRICULO DERECHO.
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alguna enfermedad. El 80% de los casos recibian
tratamiento para la arritmia y/o la epilepsia.

En la tabla 3 se analiza las caracteristicas de los
casos con muerte fetal y neonatal y de los vivos.
No hubo diferencias significativas en cuanto a la
edad materna media y la enfermedad de escle-
rosis tuberosa materna (p>0,05). La edad gesta-
cional en el momento del diagnéstico fue signifi-
cativamente mayor en los casos vivos (20,4+2,8
vs. 25,4+2,1; p=0,016). No hubo diferencias signi-
ficativas entre los grupos en cuanto al niumero
de tumores, diametros tumorales maximos vy
localizacion de los tumores (p>0,05). Las anoma-
lias cardiacas adicionales fueron mas frecuentes
en el grupo con muertes feto-neonatales, sin ser
estadisticamente significativo (80% frente a 0%;
p= 0,083). La hidropesia fetal fue significativa-
mente mas frecuente en el grupo con muertes
fetales y neonatales (60% frente a 0%; p=0,038).
La semana gestacional en el momento del par-
to fue significativamente mas tardia en el gru-

FIGURE 3. TRACTO DE SALIDA DEL VENTRICULO IZQUIERDO EN UN FETO
CON RABDOMIOMAS EN EL VENTRICULO IZQUIERDO. A0: AORTA; Al:
AURICULA 1ZQUIERDA; VI: VENTRICULO 1ZQUIERDO; VD: VENTRICULO
DERECHO.
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TABLA 3. ANALISIS DE LAS VARIABLES DE PERDIDA FETAL Y NEONATAL Y TABLE 4. CARACTERISTICAS Y RESULTADOS DE LOS CASOS CON Y SIN
GRUPOS VIVOS. MUTACIONES EN EL GEN CET.
Muerte fetal . . o Con
y Vivo Sin mutacion "
neonatal CET mutacion
Edad materna (afos) 276£75 29658 0548 CET
i Edad materna (anos) 274453 29.8:78 0,841
Esclerosis tuberosa 0 1(20%) e :
materna Esclerosis tuberosa materna 0 1(20%) 0,13
Edad gestacional 204428 %421 0016 Edad gestacional (semanas) 222¢42 236129 0,690
(semanas) Numero de tumores 0,057
Numero de tumores 0,057 1 4(80%) 1(20%)
‘ 4(80%) 1(20%) 5] 1(20%) 4(80%)
d 1(20%) 4(80%) Diametro maximo del tumor
Diametro maximo del (mm) 264138 15609 0421
. 234164 148:49 0,690
uimok{mm} Ubicacién del tumor 0306
Ubicacion del tumor 0156 Septo interventricular 2(40%) 0
~ Sepio 2(40%) 0 Auricula izquierda 1(20%) 0
interventricular
o Ventriculo izquierdo 1(20%) 1(20%)
Auricula izquierda 0 1(20%) o
. Ventriculo izquierdo, SIV 1(20%) 1(20%)

Ventriculo o o

I 2(40%) 0 Ventriculo izquierdo, Ventriculo 0 120%
Ve e derecho

entriculo izquierdo, . o o .
STl 1(20%) 1(20%) Ventriculo izquierdo, Ventriculo 0 2140%)
VAT derecho, SIV

entriculo izquierdo, .

Ventriculo dqerecho 0 1(20%) Anomalia cardiaca adicional 0445
Ventriculo izquierdo, Ninguna 2(407%) 4{80%)
Ventriculo derecho, 2 (40%) Hipoplasia ventriculo izquierdo 1(20%) 0

Septo intervericular Derrame pericardico 1(20%) 1(20%)
Anomalia cardiaca 0,083 Derrame pericardico, Hipoplasia 120%) 0

adicional ventriculo derecho ;

Ninguna 1(20%) 5(100%) Hidropesia fetal 2(40%) 1(20%)
HiPOPsSLai;Zf:”CU'O 1(20%) 0 Semanas al momento del parto 35436 332475 0,690
D ’ icardi 2140, 0 Modo del parto 0,490
De"ame pe'_'c,a'd.'“’ oz Parto vaginal 1(20% 2(40%)

errame pericardico, . o 9

Hipoplasia ventriculo 1(20%) 0 Eerle e 3(60%)
derecho Sexo N/A

Hidropesia fetal 3(60%) 0 0,038 Femenino 1(20%) 1(20%)

Masculino 4 (80% 4 (80%

Semanas al momento 30554 382:08 0008 (80%) (80%)
del parto Resultado del embarazo 0,286

Modo de parto 0490 Nacido vivo 5(100%) 3(60%)

Vaginal 2 (40%) 1(20%) Terminacion del embarazo 0 1(20%)

Cesarea 3 (60%) 4(807%) Muerte fetal intrauterina 0 1(20%)

Sexo o3 Resultado posnatal * 0,156

Femenino 2(40%) 0 Muerte neonatal 3(60%) 0

Masculino 3(60%) 5(100%) Arritmia 1(20%) 0

Mutaciones genéticas 0,281 Arritmia, Epilepsia 0 1(33,3%)

Ninguna 3(60%) 2(40%) Hemorragia intraventricular,epi- 120% 0

CETI 0 2(40%) lepsia
CET2 2 (40%) 1(20%) Epilepsia 0 1(333%)
CET1/2, mutaciones genéticas del complejo de esclerosis tuberosa Sano 0 1(33,3%)

CET1/2, mutaciones genéticas del complejo de esclerosis tuberosa; SIV, septum
interventricular
* Incluye 8 recién nacidos
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po vivo (3045,4 frente a 38,2+0,8; p=0,008). No
hubo diferencias significativas entre los grupos
en cuanto a tipos de parto, géneros fetales y mu-
taciones del gen del CET (p>0,05).

Las caracteristicas y los resultados de los casos
con y sin mutaciones del gen TSC se presentan
en la tabla 4. La edad materna, la esclerosis tu-
berosa maternay las semanas gestacionales en
el momento del diagnostico fueron similares en
los dos grupos (p>0,05). No hubo diferencias sig-
nificativas entre los grupos en cuanto a las carac-
teristicas tumorales, incluyendo el tamafio, nu-
mero y localizacién del tumor (p>0,05). No hubo
diferencias significativas en cuanto a anomalias
cardiacas adicionales e hidropesia fetal (p>0,05).
Tampoco hubo diferencias significativas en las
semanas gestacionales al nacer, los tipos de par-
to y las caracteristicas fetales (p>0,05). Cuando
se evaluaron los resultados perinatales y post-
natales, no se encontraron diferencias significa-
tivas en cuanto a nacidos vivos, muerte neonatal
y enfermedades postnatales (p>0,05).

DiscusioN

En este estudio hemos evaluado los resultados
perinatales y posnatales de los casos con rab-
domioma cardiaco fetal. Nuestros resultados
mostraron que, aunque estos tumores son be-
nignos, las masas cardiacas se asocian a resul-
tados adversos del embarazo que pueden ser
secundarios a compresién o sobrecarga cardia-
ca. Nuestros hallazgos también mostraron que
estos tumores pueden causar hipoplasia ventri-
cular derecha o izquierda en la estructura car-
diaca durante el periodo intrauterino y provocar
hidropesia en el feto. Las muertes intrauterinas
y posnatales se asociaron a hallazgos cardiacos
fetales e hidropesia fetal. El 50% de los casos
presentaban mutaciones del gen CET 1-2, pero
este hallazgo no se asoci6 a muertes fetales y
neonatales. Ademas, no hubo asociacién entre
las mutaciones del gen CET 1-2 y las caracte-
risticas tumorales o enfermedades posnatales
como epilepsiay arritmia.

El rabdomioma cardiaco es el tipo mas comun
de masas cardiacas fetales y representa el 60%
de todas las masas en el periodo intrauterino®”.
Se sabe que los rabdomiomas son generalmen-
te benignos y estudios previos han demostrado
gue estos tumores suelen localizarse en el VD,
el Vl o el SVI. Ademas, aunque se puede demos-
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trar ecograficamente la existencia de un tumor
unico, los estudios han demostrado que estos
tumores se identificaban a menudo en nimero
multiplet®-29. Aunque el rabdomioma puede lo-
calizarse en cualquier camara del corazén fetal,
estudios previos han mostrado una mayor fre-
cuencia de localizacién en los ventriculos que en
las auriculas y mas en el VI que en el VD®@", Nir
y col.,, en su estudio a gran escala que incluyé
47 casos, demostraron que las masas estaban
localizadas en el VI en el 68% de los casosi??.
Okutucu y col. recientemente encontraron que
la ubicacion mas comun de las masas era en el
VI@3, Al igual que en estudios anteriores, nues-
tros hallazgos mostraron que los rabdomiomas
cardiacos fetales eran multiples en el 50% de los
casosy el 70% de ellos estaban ubicados en el VI.

Los rabdomiomas cardiacos fetales tienen un
caracter benigno; sin embargo, su pronostico es
variable y no se pueden predecir los resultados.
En nuestro estudio, cuando se excluyo el caso
terminado, la tasa de supervivencia intrauterina
de los casos restantes fue del 89%. Hay estudios
que muestran que los resultados adversos de
los rabdomiomas cardiacos estan relacionados
con la salida vascular del VI 'y el VD, lo que pue-
de estar relacionado con la localizacién y el ta-
mafio de estas masas cardiacas. La mayoria de
estos estudios relacionan esta asociacion con la
insuficiencia cardiaca debida al deterioro de la
funcién del VI. Jozwiak y col., en su estudio que
incluia seguimiento posnatal, hallaron que la
tasa de insuficiencia cardiaca de sus casos era
del 10%°. Webb y col. y Nir y col. mostraron ta-
sas de insuficiencia cardiaca en el rango del 2%
al 4%12224_En un trabajo reciente que incluy6 63
casos de rabdomioma, Camargo y col. encon-
traron que la tasa de mortalidad perinatal era
del 17,5% y asociaron todas las muertes fetales
en el periodo intrauterino a la hidropesia®). En
nuestro estudio, la hidropesia fetal se presentd
en tres casos en el periodo intrauterino. Uno de
estos casos murio en el periodo intrauterino y
dos de ellos murieron en el periodo posnatal. No
existe ninguin marcador aceptado que prediga el
pronéstico de los rabdomiomas cardiacos en el
periodo intrauterino. Chao y col. sostienen que
las masas de 20 mm o mas tienen un alto riesgo
de causar muertes perinatales®®, Estos tumores
tienden a crecer rapidamente y a menudo con-
tindan creciendo hasta las 32 semanas de ges-
tacion, por lo que es necesario un seguimiento
cercano para predecir el pronostico®”. En nues-



Resultados perinatales y posnatales del rabdomioma cardiaco fetal: experiencia

de seis anos en un solo centro

tro estudio, los diametros tumorales maximos
de tres casos con hidropesia fetal y muerte fe-
tal-neonatal estaban en el rango de 33 a 38 mm.
Ademas, la localizaciéon tumoral de estos casos
incluia el VI y/o el SIV. La evaluacion de la loca-
lizacién del tumor junto con su tamafio puede
ser Util para predecir la supervivencia fetal en el
periodo intrauterino.

La determinacion del pronéstico de los rabdo-
miomas cardiacos fetales no se limita a los re-
sultados perinatales y neonatales adversos que
pueden producirse como consecuencia del efec-
to de masa. Debido a la asociacion de los rabdo-
miomas con el CET, los nifios también corren el
riesgo de sufrir alteraciones neuroldgicas en el
periodo posnatal. El CET es un trastorno multi-
sistémico caracterizado por hamartomas en mu-
chos érganos en el periodo posnatal, incluyendo
al cerebro, el corazon, la piel, los pulmones y los
riflones. En 2/3 de los casos con esta enfermedad
son esporadicos (mutaciones genéticas de novo)
yen 1/3 son familiares. Su herencia familiar es au-
tosémica dominante. La enfermedad CET esta es-
trechamente asociada a mutaciones en los genes
CET 1/29, La prevalencia de la esclerosis tubero-
sa en los casos de rabdomioma cardiaco fetal os-
cilaentre el 39y el 79% en estudios previos!'&26:29,
Al igual, en nuestro estudio se detectaron muta-
ciones de los genes TSC 1 0 2 en cuatro (40%) de
los casos. Habia antecedentes familiares en uno
de estos casos (25%) y la mutacién genética en
los casos restantes estaba presente de forma es-
poradica. Similar a nuestros resultados, Yinon y
col. también mostraron que el 20% de los casos
eran familiares y el 80% esporadicos®?. Estudios
previos han informado de que los rabdomio-
mas cardiacos multiples se asocian al CET. Chen
y col. hallaron que el 93% de los casos con CET
estaban asociados a multiples tumores®". Chao
y col. mostraron la asociacién entre CET y tumo-
res multiples en el 71% de los casos®?®. Nuestros
hallazgos sefialaron la presencia de tumores mul-
tiples en el 80% de los casos con CET. En los casos
sin mutacion del gen CET, los tumores multiples
incluian el 20% de los casos.

También se ha demostrado que los rabdomiomas
estan asociados aanomalias del ritmo cardiaco en
el periodo posnatal. Se sugiere que esta asocia-
cion es causada por rabdomiomas intramurales
gue interrumpen las vias de conduccion eléctrica
cardiaca y dan lugar a focos ectopicos (sindro-
me de Wolff-Parkinson-White)™. En la poblacién

general, el sindrome de Wolff-Parkinson-White
(WPW) esta presente en el 0,15%. Jozwiak y col.
hallaron que el 0,65% de sus casos presentaban
sindrome de WPW. Nir y col. documentaron el
sindrome de WPW en 2 de 23 (9%) pacientes con
rabdomioma mediante electrocardiograma®?.
Dos de nuestros casos (20%) presentaban ano-
malias del ritmo que requirieron antiarritmicos.
Sin embargo, nuestros datos no incluian los resul-
tados del electrocardiograma de estos casos y el
WPW no pudo documentarse.

Nuestro estudio tuvo algunas limitaciones. En
primer lugar, debido a su disefio retrospectivo,
nuestros datos se limitaron a las historias clini-
cas de los pacientes. Ademas, nuestro trabajo
no dispuso de registros de resonancia magné-
tica para evaluar las lesiones cerebrales en rela-
cion con los hallazgos neurolégicos en los casos
con CET. Nuestro analisis también tuvo puntos
fuertes. Debido a la rareza de los rabdomiomas
cardiacos fetales, muchos estudios en la litera-
tura se limitan a informes de casos. Nuestra in-
vestigacion examiné los casos de rabdomioma
cardiaco fetal del centro terciario durante un
periodo de seis afios y fue uno de los pocos es-
tudios a gran escala en la literatura que incluy6
resultados prenatales y posnatales.

En conclusién, aunque los rabdomiomas car-
diacos fetales tienen un caracter benigno, es-
tos tumores pueden causar mortalidad prena-
tal y posnatal asociada a insuficiencia cardiaca
secundaria. Ademas, los rabdomiomas fetales
pueden estar asociados al CET, independiente-
mente de los antecedentes familiares, y pueden
ser un indicador intrauterino de esta enferme-
dad multisistémica que también incluye altera-
ciones neuroldgicas.
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