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INTRODUCCION  

Se considera a Désiré-Magloire Bourneville,  brillante neurólogo francés, como 

descubridor de la Esclerosis Tuberosa en 1880 al describir lesiones esclerosas  

tuberosas de las circunvoluciones cerebrales, en conjunto con Brissaud, 

profundizó en las investigaciones de esta enfermedad.   Las lesiones cerebrales 

originalmente se describieron como lesiones en forma de raíz o tubérculos, que se 

calcifican con la edad, tornándose duras y escleróticas. Francoise Oliver Rayer 

previamente había descrito asociación de lesiones dermatológicas con lesiones 

del sistema nervioso central en  1835 y Freidrich Von Recklinghausen en 1862, 

tumoraciones diseminadas a diversos órganos incluyendo el corazón con 

rabdomiomas cardiacos  asociados a esclerosis tuberosa. Pero se considera a 

Bourneville como principal descubridor de la enfermedad que lleva su nombre al 

describir la mayoría de las lesiones de esta enfermedad. (1, 5, 7,  14, 16, 29, 20). 

Actualmente se sabe que la esclerosis tuberosa es una enfermedad genética,  

autosómica dominante, con penetración cercana al 100%.   Se han encontrado 

mutaciones de novo frecuentemente y se caracteriza por el desarrollo de tumores 

benignos llamados hamartomas  en diversos órganos y  tejidos incluyendo 

principalmente tejido renal, ocular, pulmonar, cardiaco, cutáneo y sistema nervioso 

central. (2, 5, 13, 14, 27).  

La esclerosis tuberosa es causada por una mutación en uno de dos genes 

inmunosupresores TSC1 o TSC2, afecta a 1 en 6000 individuos, 80% como 

mutación espontánea y en 20% como herencia autosómica dominante. Afecta  

entre 25 y 40 mil individuos en Estados Unidos de Norteamérica y cerca de 1 a 2 

millones en todo el mundo. Afecta en igual frecuencia a ambos sexos, razas y 

etnias. (5, 7, 15, 16).  

  

El gen TSC1 está localizado en el cromosoma 9 en la región q34 y codifica para 

una proteína llamada Hamartina, la cual puede inhibir la formación de tumores, al 

actuar regulando e inhibiendo la adhesión celular a través de moléculas de 

adhesión, de la familia  ezrin-radixinmoiesin (ERM).  El TCS2 está localizado en el 
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cromosoma 16 en la región p13 y codifica para la proteína activadora de GTPasa 

(Tuberina) que inhibe a la familia de las Ras-proteínas, como la superfamilia de 

pequeñas G-proteínas tales como Rheb. El complejo de tuberina-hamartina resulta 

en supresión del crecimiento y restricción del tamaño celular. (5, 15, 16). 

 

Las lesiones cerebrales principalmente descritas son nódulos subependimarios, 

esclerosis tuberosa y astrocitomas gigantes subependimarios.  Las principales 

manifestaciones clínicas neurológicas  de esta enfermedad se describen como 

crisis convulsivas, retraso mental, autismo y otros trastornos de la conducta.  (5, 

14, 16, 30). 

Las manifestaciones de la esclerosis tuberosa se clasifican en criterios mayores, 

como signos de alta especificidad  y en criterios menores, menos específicos. 

Para establecer el diagnóstico de esclerosis tuberosa se requiere la presencia de 

dos criterios mayores o un criterio mayor y dos criterios menores. La presencia de 

un criterio mayor mas un menor sugiere la posibilidad de esta enfermedad. (5, 11, 

14, 16).  
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Criterios diagnósticos de esclerosis tuberosa 

Criterios mayores: 

1. Angiofibromas faciales o placa frontal 
2. Fibromas ungueales o periungueales no traumáticos 
3. Manchas hipomelanóticas (tres o más) 
4. Placas chagrín 
5. Hamartomas retinianos nodulares múltiples 
6.Túberes corticales 
7. Nódulos subependimarios 
8. Astrocitoma subependimario de células gigantes 
9. Rabdomioma cardiaco, único o múltiple 
10. Linfangiomiomatosis pulmonar* 
11. Angiomiolipoma renal* 

 

Criterios menores 

1. Pits múltiples en esmalte dentario 
2. Pólipos rectales hamartomatosos (confirmación histológica) 
3. Quistes óseos (confirmación radiográfica) 
4. Tractos migratorios en la sustancia blanca cerebral** 
5. Fibromas gingivales 
6. Hamartoma no renal (confirmación histológica) 
7. Placa acrómica en retina 
8. Lesiones cutáneas en confeti 
9. Quistes renales múltiples (confirmación histológica) 

** Cuando existe displasia cortical cerebral y tractos migratorios cerebrales en 
sustancia blanca de forma conjunta deberán contabilizarse como un solo criterio 
más que como dos criterios separados de CET. (5, 16, 31). 

 

 

 

* Cuando estos dos criterios están presentes se requiere la presencia de otros 

factores de complejo de esclerosis tuberosa (CET) para hacer un diagnóstico 

definitivo  
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ANTECEDENTES 

Los tumores cardiacos primarios son raros en frecuencia, se ha reportado una 

incidencia en autopsia de 0.0017% a 0.28% en pacientes de todas las edades. 

En la edad pediátrica en la revisión de 11,000 autopsias, se encontró una 

incidencia de 0.05%. Describiendo una frecuencia de rabdomiomas en 45%, 

fibromas 25%,  mixomas 10%, teratomas intrapericardicos 10% y hemangiomas 

en 5%. En el pasado, el diagnóstico de tumores cardiacos se realizaba por medio 

de estudios postmortem. Actualmente, el diagnóstico se realiza incluso 

prenatalmente por medio  de la ultrasonografía y con ecocardiograma en etapas 

posteriores (2, 4, 5, 6, 9, 13, 18, 21, 24, 26). 

En un estudio multicéntrico de revisión, se encontraron 19 tumores cardiacos en 

14,000 ecocardiogramas fetales, con una incidencia de 0.14%.  (2). 

Una cifra mayor al 90% de los tumores cardiacos en edad pediátrica son de 

características histológicas benignas. La mayoría de los tumores cardiacos son 

rabdomiomas, con tendencia a la regresión espontánea, por lo que es 

comprensible que haya una diferencia significativa entre el diagnóstico 

postmortem a todas las edades, contra el diagnóstico ecocardiográfico pediátrico. 

(1, 2, 4, 8, 11, 26, 28). 

En la literatura se reporta una asociación de rabdomiomas cardiacos con 

esclerosis tuberosa  hasta en un 80%. En un estudio retrospectivo de 33 pacientes 

con rabdomioma cardiaco, 30 de ellos tenían también esclerosis tuberosa. El 

diagnóstico se realizó antes del año en 21 casos y antes del mes en 11. 

Diecinueve pacientes tuvieron manifestaciones cardiacas siendo la arritmia la más 

frecuente y de ellas el síndrome de pre-excitación de Wolff-Parkinson-White que 

se presentó en 6 casos. Cinco pacientes presentaron obstrucción al flujo 

sanguíneo y en dos fue necesaria la intervención quirúrgica. (1, 2, 3, 4, 7, 10, 13, 

17, 23, 27). 
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Los rabdomiomas cardiacos habitualmente no condicionan la muerte en los  

pacientes con esclerosis tuberosa, por lo general tienden a la regresión 

espontánea. Solo un pequeño porcentaje presentan manifestaciones clínicas de 

patología cardiaca y habitualmente se diagnostican como hallazgo en la valoración 

ecocardiográfica y rara vez requieren tratamiento. Existen  casos más severos  

reportados en la literatura como el caso de un paciente con un tumor gigante que 

ocupaba todo el ventrículo izquierdo y falleció en lista de espera para trasplante 

cardiaco (7,12, 22,26, 28, 30).  

Los rabdomiomas se localizan predominantemente en el septum interventricular 

así como en las paredes libres de ambos  ventrículos y en menor frecuencia en las 

aurículas con predominio en la aurícula derecha y rara vez en las válvulas 

cardiacas (1, 2, 3, 4, 29). 

El diagnóstico ecocardiográfico del rabdomioma se puede establecer desde la 

semana 20 de la gestación, siendo los trastornos del ritmo cardiaco fetal la 

principal manifestación, seguido de hidrops fetal y derrame pericárdico. En la edad 

postnatal las manifestaciones frecuentemente reportadas son: la presencia de un 

soplo, cuyas  características a la auscultación se modifican al cambiar de posición 

al paciente, arritmias, cianosis e hipoxia, pero la sospecha diagnóstica es mayor 

en pacientes con crisis convulsivas y lesiones cutáneas características de la 

esclerosis tuberosa. Es relativamente frecuente establecer el diagnóstico de 

esclerosis tuberosa postnatalmente ante el hallazgo de un tumor intracardiaco 

(rabdomioma) previamente diagnosticado mediante ecocardiografía fetal. (2, 3, 4, 

9, 11, 12, 13,  21, 24). 

Debido a que el espectro de presentación clínica es tan amplio, que incluye a 

pacientes asintomáticos hasta aquellos que presentan muerte súbita, es necesaria 

la valoración cardiológica y la búsqueda intencionada por ecocardiografía de los 

tumores cardiacos en aquellos pacientes con sospecha o diagnóstico definitivo de 

esclerosis tuberosa (4,  18, 20,  25, 30). 
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 Se requiere de un grupo multidisciplinario que incluya al pediatra general, 

neurólogo pediatra y cardiólogo pediatra para el diagnóstico y adecuado manejo y 

seguimiento de los pacientes con esclerosis tuberosa con y sin rabdomiomas 

cardiacos al momento del diagnóstico.  
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA 

En el Hospital Infantil de México “Federico Gómez”, no existe hasta el momento 

ningún estudio que nos muestre la frecuencia, características clínicas y 

ecocardiográficas así como la evolución y seguimiento de rabdomiomas cardiacos 

asociados a la esclerosis tuberosa. El disponer de esta información nos permitirá 

diseñar protocolos de diagnóstico, tratamiento y seguimiento  para este grupo de 

pacientes.  
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JUSTIFICACION 

Es necesario conocer la frecuencia de rabdomiomas y su asociación con  

esclerosis tuberosa y la forma de presentación así como analizar el tratamiento de 

estos pacientes, la evolución clínica y ecocardiográfica con el propósito de 

establecer nuevos protocolos de manejo y vigilancia en estos casos. 
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OBJETIVOS 

Objetivos  Generales: 

1.- Conocer la frecuencia de rabdomiomas cardiacos  en pacientes del Hospital 

Infantil de México “Federico Gómez”   asociados  a esclerosis tuberosa. 

2.- Identificar la forma de presentación, las características clínicas y 

ecocardiográficas y la evolución de los pacientes con rabdomiomas cardiacos 

asociados a esclerosis tuberosa de los pacientes del Hospital Infantil de México 

Federico Gómez.   
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HIPOTESIS 

1.- El 50% de los niños con esclerosis tuberosa tienen rabdomiomas cardiacos 

asociados en algún momento de su evolución. 

2.- Los rabdomiomas cardiacos asociados a esclerosis tuberosa tienden a 

evolucionar hacia la regresión espontánea durante la infancia.  
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MATERIAL Y METODOS 

Se realizó un estudio observacional, longitudinal y retrospectivo. 

Se revisaron los expedientes clínicos y ecocardiográficos de todos los pacientes 

con el diagnóstico de esclerosis tuberosa y rabdomioma cardiaco atendidos en el 

Hospital Infantil de México Federico Gómez de enero de 1990  a  febrero de 2009. 

 

ANALISIS ESTADISTICO 

Se utilizó  el programa estadístico SPSS para Windows versión 16.  Las variables 

se dividieron de la siguiente manera: 

Variables continuas: 

Distribución normal: Se analizaron con media y desviación estándar se 

compararon con  T de Student.  

 Distribución no normal: Se presentaron como mediana y cuartiles y se  

compararon con la U de Mann-Whitney.  

Variables categóricas: 

Valor absoluto y porcentaje, se compararon con la X2 de Pearson o test exacto de 

Fisher. 

 

DESCRIPCION DE VARIABLES 

-Fecha de diagnóstico de esclerosis tuberosa: tiempo en el cual se realizó el 

diagnóstico de la esclerosis tuberosa ya sea por clínico, por electroencefalograma 

o mediante Tomografía Axial Computarizada. 

-Fecha de diagnóstico de rabdomioma cardiaco: tiempo en el cual se diagnosticó 

el rabdomioma cardiaco por medio de la ecocardiografía o la biopsia cardiaca.  
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-Presencia  de rabdomioma cardiaco: se definió como la descripción del hallazgo 

como tumoración intracardiaca concordante con características de rabdomioma. 

-Número de rabdomiomas: se describe la cantidad de rabdomiomas que se 

evidencian al examen ecocardiográfico. Incluye la descripción de tumores 

múltiples  no cuantificados en el examen ecocardiográfico. 

-Tamaño de rabdomiomas: describe las medidas de la tumoración intracardiaca, al 

examen ecocardiográfico, así como incluye la descripción de tumores pequeños 

los cuales no es posible la medición exacta con medidas menores a 2 mm en sus 

dos ejes de medición y refringencias ecocardiográficas consideradas como lesión 

residual de rabdomioma, excluyéndolo del diagnóstico ecocardiográfico de 

rabdomioma. 

-Localización de rabdomiomas: ubica las lesiones tumorales en áreas específicas 

de las cavidades intracardiacas, enfatizando la presencia o no de obstrucción al 

flujo sanguíneo intracardiaco. 

-Síntomas de esclerosis tuberosa: describe la primera manifestación clínica, sin 

importar de cual órgano o tejido  asociado a esclerosis tuberosa. 

-Síntomas de rabdomioma: primera manifestación clínica o paraclínica 

cardiológica, o su ausencia, en asociación  a esclerosis tuberosa. 

-Método diagnóstico de esclerosis tuberosa: examen paraclínico  mediante el cual 

se diagnosticó la esclerosis tuberosa. 

-Método diagnóstico de rabdomioma: examen mediante el cual se estableció el 

diagnóstico de rabdomioma cardiaco. 

-Número de ecocardiogramas: describe la cantidad de estudios ecocardiográficos 

en el diagnóstico y seguimiento de la evolución de rabdomiomas cardiacos en el 

paciente con esclerosis tuberosa. 

-Tiempo de seguimiento en meses: describe el número de meses en el control 

cardiológico y ecocardiográfico de los pacientes con rabdomiomas cardiacos. 
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-Evolución de los rabdomiomas: describe la evolución del o de los rabdomiomas 

en tamaño, de cada paciente dentro del tiempo de seguimiento y control. 

 

CRITERIOS DE INCLUSION 

-Pacientes con diagnóstico de esclerosis tuberosa y rabdomiomas intracardiacos  

valorados en el Hospital Infantil de México “Federico Gómez”. 

-Pacientes con expediente con datos completos para documentarlos en hoja de 

recolección de datos. 

-Pacientes valorados dentro del periodo de estudio de enero de 1990 a febrero de 

2009, con reporte escrito con los diagnósticos de rabdomiomas intracardiaco y 

esclerosis tuberosa. 

CRITERIOS DE EXCLUSION 

-Pacientes con diagnóstico de rabdomioma intracardiaco sin diagnóstico de 

esclerosis tuberosa, o con diagnóstico de esclerosis tuberosa sin diagnóstico de 

rabdomioma cardiaco. 

-Pacientes con datos incompletos  para la captura en hoja de recolección de 

datos. 

-Pacientes sin expediente en el Hospital Infantil de México “Federico Gómez”. 

 

 

LIMITACIONES DEL ESTUDIO 

Al ser un estudio observacional y retrospectivo depende de la documentación 

completa del expediente clínico, para la recolección de  los datos requeridos en la 

hoja de captura,  de forma completa. Por lo que los resultados del estudio pueden 

tener algún sesgo de información.  
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RESULTADOS 

De enero de 1990 a febrero de 2009 se diagnosticaron en el Hospital Infantil de 

México Federico Gómez 116 pacientes con esclerosis tuberosa y se realizaron 

78,086 estudios de ecocardiografía. Se estudiaron 28 pacientes con diagnóstico 

de esclerosis tuberosa y rabdomiomas cardiacos. Diecisiete hombres (60.7%) y 11 

mujeres (39.7%) (Gráfica No.1). 

La edad al momento del diagnóstico de esclerosis tuberosa fue de 1 a 121 meses 

(m: 34 ± 3.8 meses).  El diagnóstico de rabdomioma cardiaco por lo general fue un 

poco más tardío al diagnóstico de la esclerosis tuberosa y se realizó a la  edad de 

1 a 136 meses (m: 42 ± 4.2 meses). Diez pacientes tuvieron un solo estudio 

ecocardiográfico. Dieciocho pacientes tuvieron al menos dos estudios 

ecocardiográficos con un rango de 2 a 8. El tiempo de seguimiento 

ecocardiográfico en estos 18 pacientes fue de 6.26  a 20.6   años (m: 14 ± 4.6 

años).  

La principal manifestación clínica que orientó al diagnóstico de esclerosis tuberosa 

fue la presencia de crisis convulsivas en 19 pacientes (67.8%), de los cuales 10  

manifestaron inicialmente solo crisis convulsivas (52.7%), seis tuvieron además 

lesiones dermatológicas (31.5%) y 3 pacientes tuvieron además un síndrome de 

West  (15.7%). (Grafica No. 2). Además, seis pacientes fueron referidos a 

neurología y posteriormente a cardiología pediátrica ante la presencia de lesiones 

dermatológicas puras típicas de esclerosis tuberosa (21.4%), en dos pacientes por  

la presencia de angiofibromas faciales (7.1%), en un paciente por retraso 

psicomotor (3.5%) y otro más fue referido a estudio neurológico por el antecedente 

familiar de esclerosis tuberosa (3.5%) (Gráfica 3).  

En todos los 28 pacientes (100%) el diagnóstico de esclerosis tuberosa se 

estableció con la clínica. La evaluación neurológica incluyó electroencefalografía 

(EEG) más tomografía axial computarizada (TAC) en 8 pacientes (28,5%), 

únicamente TAC en 5 (17,8%) y solo EEG en 2 (7,1%). (Grafica No.4). 
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El número de rabdomiomas intracardiacos varío de 1 a 5. Quince pacientes 

(53.5%) tuvieron un rabdomioma, 6 tuvieron 2 (21.4%) y 7 pacientes tuvieron más 

de 2 rabdomiomas (25%), de los cuales en 1 paciente se encontraron 4 

rabdomiomas y en otro 5 rabdomiomas. (Grafica No.5). 

Veintiún pacientes (75%) no tuvieron ningún dato clínico al examen cardiológico 

que hiciera sospechar la presencia de tumor cardiaco, 3 pacientes (10.7%) 

tuvieron soplo cardiaco: dos grado II/VI y uno grado III/VI, en todos, las 

características del soplo se modificaban al cambiar de posición al paciente. Un 

paciente tuvo extrasístoles supraventriculares frecuentes y síncope secundario 

(3.57%), pero el ecocardiograma no mostró obstrucción al tracto de salida 

ventricular. Un paciente fue referido al auscultar un desdoblamiento fijo del 

segundo ruido cardiaco (3.57%), otro por cardiomegalia (3,57%) y uno más al 

evidenciar un  tumor cardiaco con ecocardiograma fetal (Gráfica 6).  

El diagnóstico de rabdomiomas cardiacos en los pacientes con esclerosis tuberosa 

se realizó con ecocardiografía en 26 pacientes (92.8%) y en dos casos con biopsia 

cardiaca (7.1%). Los dos casos diagnosticados con biopsia cardiaca fueron recién 

nacidos con un tumor grande en quienes fue indicada la biopsia abierta y durante 

el procedimiento se resecó el tumor casi en su totalidad.    

El número de ecocardiogramas realizados a los pacientes fue variable de uno a 

ocho. En 10 pacientes  se realizó solo un ecocardiograma (35.7%), en 4 pacientes 

2 ecocardiogramas (7.1%), en 5 pacientes 3 ecocardiogramas (17.8%), en un 

paciente 4 ecocardiogramas (3.57%), en dos pacientes 5, en otros dos 7 

ecocardiogramas (7.1%) y en 4 pacientes se realizaron 8 ecocardiogramas 

(14.2%). (Grafica No. 7). 

La mayoría de los rabdomiomas se encontraron en el septum interventricular 

(19/28; 67.8%), 4 en el ventrículo derecho (14.7%),  3 en el ventrículo izquierdo 

(10.7%), un caso en ambos ventrículos (3.57%) y uno en la aurícula derecha 

(3.57%). (Grafica No. 8).  
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El tamaño de los rabdomiomas se obtuvo por planimetría obteniendo el diámetro 

en sus ejes transversal y longitudinal. Se consideró rabdomioma pequeño aquel 

que media menos de 2 mm de diámetro en ambos ejes de medición. En la tabla 

numero 1 se muestran las medidas de los rabdomiomas en milímetros,  incluyendo 

los ecocardiogramas seriados de todos los pacientes estudiados. 

Tabla No. 1. Seguimiento ecocardiográfico en pacientes con rabdomioma cardiaco 

y esclerosis tuberosa.  

 Numero de ecocardiograma 

1ero. 2do. 3ero. 4to. 5to. 6to. 7mo. 8vo. 
1 14X6 11X8 10X9 8.6X8 6X5 5X5 4X3 3X2 

2 22X12 21X13 9X5 6X4 5X4.5 Pequeño sin tumor sin tumor 

3 11X8 9X8 8X1 4X1 pequeño Pequeño refringencia sin tumor  

4 70X30 5.2X4 4X4 3X3.4 pequeño sin tumor sin tumor sin tumor 

5 14X9 12X8 12X8 12X7 7X5 7X5 5X4  

6 5X2 5X1 5X1 pequeño pequeño pequeño refringencia  

7 15X8.7 5X3 pequeño pequeño refringencia    

8 9X4 7X4 pequeño pequeño sin tumor    

9 34X27 33X27 3.9X3.3 3.7X3     

10 pequeño pequeño sin tumor      

11 pequeño pequeño pequeño      

12 2.5X.25 2.5X2 sin tumor      

13 9.7X9 7.3X5 pequeño      

14 10.8X7.5 9.7X6.4 pequeño      

15 10X3 6X5       

16 2X2 pequeño       

17 15X12 12X3       

18 pequeño sin tumor       

19 pequeño        

20 pequeño        

21 pequeño        

22 pequeño        

23 pequeño        

24 pequeño        

25 10X5        

26 5        

27 11        

28 pequeño        
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En la tabla 1 se puede observar que 10 pacientes no tuvieron seguimiento 

ecocardiográfico (35.7%). De los 18 pacientes que tuvieron varios estudios 

ecocardiográficos de seguimiento se encontraron 7 pacientes (38,8%) sin 

evidencia de rabdomioma en la última evaluación y 11 aún con al menos un 

rabdomioma pequeño (61,1%). Seis de estos 11 casos tuvieron un rabdomioma 

pequeño (33,3%), 4 (22,2%) tuvieron un rabdomioma de tamaño moderado (3X2 

mm, 3.7X3 mm, 5X4 mm y 6X5 mm) y un paciente (5,5%) continúa con un 

rabdomioma grande de 12X3 mm. 

En este estudio se pudo corroborar la regresión espontánea de los rabdomiomas 

en 16 casos (88,8%). En 9, sin evidencia de tumoración residual a la 

ecocardiografía (50%) en los que; 5 tenían un rabdomioma grande inicialmente 

(27,7%), 3 uno pequeño (16,6%) y un paciente tenía un rabdomioma de tamaño 

moderado (5,5%). Además en 7 pacientes (38,8%) en los que inicialmente se 

corroboró un rabdomiona grande (5) o moderado (2) el último estudio 

ecocardiográfico mostró solamente un rabdomioma pequeño (menor de 2 mm) 

(Gráfica No.9). 
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DISCUSION 

Desde que Bourneville describió la enfermedad que hoy conocemos como 

esclerosis tuberosa, la evolución en el conocimiento de esta ha sido constante, 

desde la búsqueda de asociación de la patología neurológica como manifestación 

clínica inicial,  la aplicación de técnicas de laboratorio y gabinete (EEG y TAC)  

hasta llegar a conocer las proteínas que participan en esta enfermedad y los 

genes que codifican para ellas. El gen TSC1 ubicado en 9q34 que codifica para 

Hamartina y TCS2 ubicado 16p13 que codifica para Tuberina. En cardiología 

pediátrica se ha incrementado el diagnóstico de los rabdomiomas por medio de la  

ecocardiografía y actualmente se puede ubicar exactamente el sitio de 

localización, el tamaño del tumor, la extensión y la repercusión en la 

hemodinámica cardiaca  a diferencia de otras épocas cuándo el diagnóstico se 

realizaba en estudios postmortem.  Se ha avanzado en los protocolos de manejo  

y vigilancia, como vemos en nuestro hospital que la mayoría de los pacientes 

estudiados, fueron referidos de neurología o dermatología y pocos fueron 

diagnosticados inicialmente por cardiología, de donde se derivaron a los demás 

servicios de especialidad pediátrica.  

Se estudio un total de 28 pacientes con diagnóstico de esclerosis tuberosa y 

rabdomioma cardiaco, con predominio del sexo masculino,  aunque en la literatura 

internacional se reporta que no hay predominio de ningún sexo en frecuencia.   

Se estudio la edad de diagnóstico esclerosis tuberosa y rabdomiomas, en un 

paciente se diagnóstico prenatalmente, concordante con reportes de la literatura 

en la cual se hace referencia al diagnóstico de tumores intracardiacos, mediante 

control obstétrico adecuado, con referencia a cardiología pediátrica y 

ecocardiograma prenatal. Dos pacientes se evaluaron  dentro del primer mes de 

vida con necesidad de biopsia quirúrgica con resección parcial del tumor y 

remisión de la lesión residual en el control ecocardiográfico, concordante con la 

literatura internacional. 
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La  edad de diagnóstico de esclerosis tuberosa en  los 28 pacientes con un rango 

de  edad desde 1 mes hasta 121 (m: 34 ±3.8 meses), y el diagnóstico de 

rabdomioma cardiaco se estableció en un rango de edad de 1 a 136 (m: 42 ± 42 

meses).  En el seguimiento clínico y ecocardiográfico se realizo solo a 18 

pacientes, ya que 10 pacientes solo tuvieron el diagnóstico ecocardiográfico inicial 

y no se reportaron a control en  citas subsecuentes. Este hecho, es uno de los 

problemas que representan los estudios de seguimiento a mediano y largo plazo 

sobre todo en hospitales como el nuestro en donde se atienden a pacientes 

referidos de todo el País y muchas veces pertenecientes a familias con un nivel 

socio-económico y cultural muy pobre. En este punto se requiere ser enfáticos con 

las familias para favorecer el seguimiento en el hospital incluso en casos que solo 

requieren de vigilancia. 

Las manifestación más frecuente  de esclerosis tuberosa fue crisis convulsivas en 

19 pacientes (67.8%), esto es concordante con literatura reportada de hasta 67% 

de crisis convulsivas, y de ellos con necesidad de control epiléptico en 80-90%, así 

como en nuestro hospital se diagnosticaron 3 pacientes con síndrome de West, 

así como un 30% de los pacientes con crisis convulsivas tuvieron lesiones 

dermatológicas, por lo que son las manifestaciones iníciales más importantes en el 

diagnóstico de esclerosis tuberosa. 

De las manifestaciones clínicas de rabdomiomas cardiacos, estuvieron ausentes 

en 75%, soplo sistólico  de grado II a III/VI en 3 pacientes y  un paciente con 

sincope secundario a arritmia y un paciente recién nacido referido por diagnóstico 

prenatal de tumor cardiaco, el cual se sospecho por arritmias fetales. 

El diagnóstico de rabdomiomas cardiacos se realizó mediante ecocardiograma en 

92% de los pacientes y solo dos por  biopsia cardiaca. Se realizó  1 

ecocardiograma en 10 pacientes y hasta 8 en pacientes en control anual, con 

tendencia todos a la regresión. Por lo anterior, es importante conocer que estos 

tumores cardiacos en niños regresan espontáneamente en un porcentaje muy alto 

de casos por lo que no está indicada la resección de los tumores como se indicaba 

en épocas anteriores a menos que exista un compromiso hemodinámico 
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importante debido a la ocupación intracardiaca por la masa. Al igual que en otros 

países el diagnóstico del rabdomioma actual en nuestro país y especialmente en 

nuestro hospital se realiza mediante ecocardiogafía, y habitualmente no se 

requieren otros estudios para confirmar el diagnóstico. 

En 19 pacientes la localización del rabdomioma involucró el septum 

interventricular  que corresponde a 67%, en la literatura se reporta hasta 60% esta 

localización, aunque pueden ser encontrados desde las aurículas hasta áreas 

valvulares, incluyendo también a las paredes libres de ambos ventrículos y pueden 

ser únicos  o múltiples predominando la presencia de un solo rabdomioma,  en 

nuestro estudio resultaron en 7 pacientes con múltiples rabdomiomas cardiacos. 

Nuestro estudio demuestra la regresión espontánea que ocurrió en casi todos los 

casos en los que se logró un seguimiento adecuado con ecocardiogramas 

seriados. La regresión espontánea consistió en la desaparición total del o de los 

rabdomiomas en la mitad de los casos y en la presencia de únicamente 

rabdomiomas pequeños o incluso solo refringencia al ecocardiograma aún en 

casos que inicialmente tenían tumoraciones grandes.    
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CONCLUSIONES 

1.- La esclerosis tuberosa se asocia frecuente a rabdomiomas cardiacos. Se 

requiere de la evaluación ecocardiográfica de todos los casos con diagnóstico de 

esclerosis tuberosa, ya que habitualmente los niños con esclerosis tuberosa y 

rabdomiomas cardiacos no presentan manifestaciones clínicas cardiovasculares.  

2.- El diagnóstico de los rabdomiomas cardiacos se puede realizar prenatalmente 

por medio de la ultrasonografía. Después del nacimiento, se requiere de un 

ecocardiograma que es el método de elección para el diagnóstico y seguimiento 

de los rabdomiomas cardiacos en niños con esclerosis tuberosa. 

3.- Al diagnosticar uno o varios rabdomiomas cardiacos en niños con esclerosis 

tuberosa se debe insistir en un seguimiento cardiológico que incluya varios 

ecocardiogramas de control al año dependiendo del tamaño y la localización del o 

de los tumores.  

4.- Cerca del 90% de los rabdomiomas en nuestra serie tuvieron regresión 

espontánea con un tiempo de seguimiento medio de 14 años.  

5.- Al demostrar la alta frecuencia  de regresión espontánea de los rabdomiomas 

en la infancia, la conducta indicada en estos pacientes debe ser la vigilancia. 

6.- Actualmente, solo debe indicarse cirugía en casos seleccionados en los que 

una tumoración grande repercuta hemodinámicamente al paciente por ocupación 

con obstrucción al flujo importante.      
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ANEXOS 
 
GRAFICAS E IMÁGENES:  
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Grafica No. 4 
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Grafica No.6 
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Grafica No. 7 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Grafica No.8 

 

 

 

 

 

 

 

 

Grafica No.9 
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IMÁGENES: 

 

 Ejemplos de Resonancia Magnética Nuclear de Esclerosis Tuberosa.  

A. Ejemplo de Nódulos  subependimarios protruyendo en los ventrículos 
laterales. 

B. B y C.- Ejemplos de Tuberosidades Corticales.  

D.- Ejemplo de tuberosidad cortical en imagen sagital. 
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 Ecocardiograma en modo M en un paciente con mixoma de la aurícula izquierda. 
Obsérvese la banda de ecos entre la valva septal y valva posterior de la mitral, 
característica de mixoma de la aurícula izquierda. 
 

 

 

Ecocardiografía que muestra rabdomioma en ventrículo izquierdo 
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Ecocardiografía de un rabdomioma que produce obstrucción al tracto de salida del 
ventrículo izquierdo. 

 

 

Ecocardiograma en 4 cámaras, mostrando una tumoración septal extendiéndose a 
la cruz del corazón. RA.-Atrio derecho, LA.-Atrio izquierdo, LV.- Ventrículo 

izquierdo, RV.- ventrículo derecho. 
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Manchas “Café con Leche” y manchas Hipopigmentadas 

 

 

 

 

 

 

 

Ecocardiografía: A.- modo-M demostrando un tumor en el tracto de salida de 
ventrículo derecho (TSVD). B.- mostrando múltiples masas ecogénicas en el 
miocardio de VD.  C.- Proyección Subcostal mostrando claramente tumor en 
TSVD.  D.- Doppler mostrando obstrucción al TSVD, con gradiente inicial de 12 
mmHg. 
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Ecocardiografía: Estudio de control a un mes de estudio inicial mostrando 
reducción del gradiente en TSVD. A.- Disminución de la masa tumoral en VD. B.-
proyección 4 cámaras con disminución de las masas ecogénicas. C.- Regresión 
de la masa y la obstrucción del TSVD. D.- Doppler en TSVD con disminución del 
gradiente de obstrucción. 

 

 

 

 

 

 

 

Ecocardiografía: Seguimiento a 6 meses del estudio inicial: Evidencia de la 
reducción de la masa tumoral. A.-Modo M sin masa tumoral. B.- sin evidencia de 
masa tumoral ni refringencias. C.- Aun con evidencia de mínima lesión residual del 
tumor en TSVD. D.- Doppler en TSVD con gradiente residual mínimo, sin 
obstrucción. 
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