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El complejo esclerosis tuberosa es un trastorno neurocutaneo hereditario caracterizado por la presencia de tumores que involucran a muchos organos, afectando con mayor
frecuencia cerebro, corazon, piel, rinones, ojos y pulmones. La expresion de la enfermedad es muy variable.

Tiene una incidencia de 1 en 5.000-10.000 nacidos vivos.

Es un trastorno genético autosomico dominante causado por variantes patogénicas en los genes TSC1 o TSC2. Estas variantes se encuentran en un 90% de los casos.

Manejo prenatal: se recomienda estudio citogenético para buscar mutaciones en los genes descritos anteriormente. Se realizan ecografias cada 4 semanas para controlar la
evolucion de los tumores cardiacos y el desarrollo de arritmias e hidrops.

La via y momento del parto no se modifican, seguir criterios obstétricos convencionales?. Debe tener lugar en un hospital con cuidados intensivos neonatales.

Presentamos el caso de una mujer de 24 anos, secundigesta, controlada en nuestro centro desde primer trimestre de gestacion por Coombs indirecto + antiE titulo %4. Control del
embarazo sin incidencias hasta semana 28, con ecografia morfologica en semana 20 sin alteraciones destacables.

En una ecografia de control realizada a las 28 de gestacion se objetivan imagenes compatibles con rabdomiomas cardiacos y tuberomas cerebrales multiples.

Imagen 1a, 1b y 1c: rabdomiomas cardiacos . —
Imagen 2: tuberomas en ventriculo lateral izquierdo

Ante la sospecha diagndstica de complejo esclerosis tuberosa se ofrece a la paciente amniocentesis para estudio genético, que acepta. Los resultados muestran una variante en
heterozigosis presente en el gen TSC2, clasificada como patogénica. Esta variante no esta presente en los progenitores, por lo que su ocurrencia es de novo. El gen TSC2, con
herencia autosomica dominante, esta asociado a Esclerosis Tuberosa tipo 2 que coincide con la orientacion diagnostica y por tanto, causa probable del fenotipo fetal.

A las 29 semanas de gestacion se realiza RM fetal en la que se objetivan nddulos periventriculares bilaterales en ventriculos laterales, sin

efecto masa, con sistema ventricular de tamano en el limite alto de la normalidad e imagenes nodulares cardiacas endocavitarias, compatibles
con complejo esclerosis tuberosa.

Ante los resultados ecograficos, de RM fetal y genéticos que confirman el diagnostico, se realiza asesoramiento prenatal conjuntamente con
obstetricia, neuropediatria y cardiologia pediatrica en el que se informa de mal prondstico fetal. Se explica posibilidad de solicitar a comité de
ética autonomico autorizacion para interrupcion legal del embarazo. Se inician tramites y el comité autoriza la interrupcion. Sin embargo, tanto
la paciente como su pareja deciden finalmente continuar adelante con la gestacion.

Actualmente esta en la semana 37+6 de embarazo.

El diagnostico es ecografico. Se observan multiples nodulos ecogéenicos en corazon (rabdomiomas, generalmente >20 semanas) y cerebro (tubérculos corticales y nodulos
subependimarios, generalmente > 30 semanas). La RM cerebral fetal puede ser Util si se sospechan otras anomalias cerebrales.

El diagnostico diferencial incluye el fibroma cardiaco, que es unico, grande y a menudo asociado con derrame pericardico. Cuando existen rabdomiomas multiples, el riesgo de
esclerosis tuberosa es >90%, mientras que cuando son unicos, el riesgo es del 50%.

El pronostico depende de numero, tamafno y localizacion de los tumores. Los tumores cardiacos generalmente involucionan, mientras que los tumores cerebrales suelen
incrementar en tamafo y numero. En un 20% de los casos aparecen arritmias, hidrops y muerte fetal.

Amplio espectro que va desde esperanza de vida normal con sintomas leves hasta retraso grave del desarrollo neuroldgico, epilepsia, autismo e insuficiencia renal o pulmonar.

En casos de HAD existe una recurrencia del 50% si uno de los padres esta afecto. Si la mutacion es de novo (65% casos) no riesgo aumentado de recurrencia.

El diagnostico prenatal es ecografico.

Prondstico variable que depende de numero, tamano y localizacion de los tumores. Generalmente
regresion de tumores cardiacos pero proliferacion de los cerebrales. Riesgo de 20% muerte intradtero por
arritmias e hidrops fetal.
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