
36 ANALES ESPAÑOLES DE PEDIATRÍA.  VOL. 52, N.o 1, 2000

ORIGINALES
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y evolución de 18 casos diagnosticados 
en la infancia
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(An Esp Pediatr 2000; 52: 36-40)

Objetivos
La esclerosis tuberosa es un síndrome neurocutáneo

autosómico dominante con una incidencia de 1/10.000

recién nacidos. La ecocardiografía 2-D ha evidenciado

una incidencia de rabdomiomas cardíacos en un 50-64%

de los pacientes con esclerosis tuberosa. El objetivo es

describir la sintomatología y la evolución de los rabdo-

miomas cardíacos en los niños afectados de esclerosis tu-

berosa.

Métodos
Se estudian retrospectivamente 39 niños diagnostica-

dos de esclerosis tuberosa entre 1970 y 1998. Por ecocar-

diograma se visualizaron rabdomiomas cardíacos en 18

casos (9 niños y 9 niñas) que fueron seguidos entre un

mes y 14 años.

Resultados
La localización más frecuente fue ventricular, princi-

palmente en el tabique, aunque también se encontraron

en las aurículas. Un lactante presentó obstrucción sub-

aórtica severa que precisó resección quirúrgica. Se evi-

denciaron diferentes alteraciones electrocardiográficas:

extrasístoles auriculares, ventriculares, trastornos de la

conducción y síndromes de preexcitación. Dos recién na-

cidos presentaron arritmias graves, uno con taquicardia

supraventricular ortodrómica por vía accesoria lateral iz-

quierda oculta refractaria al tratamiento médico, que pre-

cisó ablación con radiofrecuencia, y otro con bloqueo au-

riculoventricular completo con insuficiencia car-

díaca congestiva, que precisó implantación de marcapa-

sos epicárdico. Tras un seguimiento medio de 5,1 + 4,5

años, se observó regresión de los tumores en 12 de los 18

casos, con desaparición completa en 2. En la actualidad,

todos se encuentran asintomáticos.

Conclusiones
Los rabdomiomas cardíacos presentan una escasa sinto-

matología y un buen pronóstico, con regresión parcial o

total en la mayoría de los casos. Precisan tratamiento inva-

sivo únicamente aquellos con sintomatología severa en el

período neonatal cuando el tamaño del tumor es máximo.
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CARDIAC RHABDOMYOMAS IN TUBEROUS
SCLEROSIS: CLINICAL SYMPTOMS AND FOLLOW
UP IN 18 CASES DIAGNOSED IN INFANCY
AND CHILDHOOD

Objetive
Tuberous sclerosis is a neurocutaneous syndrome with

autosomal dominant inheritance. The reported incidence

is 1:10000. Recent echocardiographic studies showed a

50% to 64% incidence of cardiac rhabdomyomas in pa-

tients with tuberous sclerosis. The objetive is to assess the

history of cardiac rhabdomyomas in infants and children

with tuberous sclerosis.

Methods
From 1970 to 1998, 39 patients were diagnosticated of

tuberous sclerosis. Cardiac rhabdomyomas were present

in 18 of them, 9 girls and 9 boys. Ecocardiografic follow

up ranged from 1 month to 14 years.

Results
Echocardiografic studies showed rhabdomyomas loca-

ted in the interventricular septum, ventricles, right and

left atrium. A newborn, had subaortic obstruction related

to a tumor who precised surgery excision. Standard elec-

trocardiogram showed diferent disturbances: premature

auricular and ventricular contractions, conduccion dis-

turbances and pre-excitation syndromes. Two patients,

both neonates, had severe arrhythmias, one of them de-

buted with supraventricular tachycardia due to an acces-
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sory hidden left atrio-ventricular pathway who undergo-

ne sucessfull radiofrecuency ablation; and the other pa-

tient was diagnosticated prenataly of fetal complete heart

block and precised permanent pacemaker at birth. After

a follow up of 5.1 ± 4.5 years, spontaneous regresion of

the tumors was shown in 12 of the 18 patients with com-

plete resolution in two of them. All of them are asympto-

matic nowadays.

Conclusions
Our findings confirms that cardiac rhabdomyomas are

most often a bening condition in which spontaneous re-

gresion is the rule and surgery is only recommended for

patients with life threatening obstruction or refractary

disrhythmias in the neonatal period when the tumor size

is maximum.
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INTRODUCCIÓN
La esclerosis tuberosa (ET) es un síndrome neurocutá-

neo, autosómico dominante, que se manifiesta clásica-

mente por retraso mental, convulsiones, áreas de escle-

rosis cerebral y rabdomiomas cardíacos1,2. Desde los

años ochenta con el desarrollo de la ecocardiografía 

2-D se evidenció la existencia de rabdomiomas cardía-

cos en un 50-64% de los pacientes con ET1,3,4. Es bien

conocido que estos tumores pueden producir un amplio

espectro clínico que va desde la ausencia de síntomas

hasta la muerte súbita; están descritos hydrops fetal,

arritmias, obstrucción hemodinámica de la entrada y sa-

lida del flujo y embolismo cerebral5-10. La evolución a

largo plazo es, en la mayoría de los casos, benigna con

tendencia a la regresión11-19.

En este trabajo estudiamos retrospectivamente la inci-

dencia, sintomatología y evolución de todos los rabdo-

miomas cardíacos diagnosticados en nuestro centro en

los niños con ET.

PACIENTES Y MÉTODO
Se revisan todos los pacientes diagnosticados de ET

en nuestro centro a los que se detectaron rabdomiomas

cardíacos por eco bidimensional. De todos ellos existe

un seguimiento clínico, electrocardiográfico y ecocar-

diográfico entre un mes y 14 años (media + DE, 5,1 +

4,5 años). En 5 casos se practicó monitorización de 

24 horas de Holter, en 4 casos cateterismo cardíaco y en

uno estudio electrofisiológico.

En todos ellos el diagnóstico de los rabdomiomas se

realizó por ecografía 2-D, describiéndose como áreas de

aumento de la ecogenicidad visibles bien dentro de las

TIV: tabique interventricular; VD: ventrículo derecho; VI: ventrículo izquierdo; AD: aurícula derecha; AI: aurícula izquierda; TSVD: tracto de salida de ventrículo
derecho; TIA: tabique interauricular; MP: músculo papilar; ExA: extrasístoles auriculares; ExV: extrasístoles ventriculares; IM: insuficiencia mitral; EP: estenosis
pulmonar; IT: insuficiencia tricuspídea; E Ao: estenosis aórtica; TSV: taquicardia supraventricular; Fetal: diagnóstico prenatal; RN: recién nacido.

TABLA 1. Características ecocardiográficas, manifestaciones clínicas y evolución de los rabdomiomas

Paciente
Edad Tamaño Tumor Tumor

Localización
Afectación Evolución Regresión

inicial (años) inicial (mm) único múltiple cardíaca (años) del tamaño

1 11 5 Sí No Tercio medio del TIV No 14 Parcial

2 12 3-4 No Sí Tercio inferior del TIV No 2 No

3 RN 30 No Sí VD, VI, AD ExA y ExV 6 Parcial

4 2 3-4 No Sí VI No 7 Completa

5 13 10 No Sí Tercio medio TIV a VI IM leve 1 No

6 5 < 3 Sí No TIV hacia VI No 1 No

7 RN 8 Sí No Tercio medio TIV a VD EP leve 7 Parcial

8 RN 8 Sí No Mitral y pared VI IM leve 4 Parcial

9 7 14 No Sí VD, TIV IT leve 4 Parcial

10 13 5 No Sí Tercio medio y distal Bloqueo AV de 14 Parcial

TIV primer y

segundo grados

11 RN 56 × 15 Sí No TIV hacia VI E Ao severa 5 Resección

12 5 20 × 30 Sí No Válvula mitral IM moderada 5 Parcial

13 RN 3 Sí No TIV No 2 No

14 RN 10 No Sí TIV, TSVD, ápex No 05 Completa

15 RN 12 No Sí TIV, VI y VD. TIA TSV 3 Parcial

16 RN 40 No Sí TIV, VI, VD, AI WPW 2 Parcial

17 RN 11 No Sí TIV, TSVD, VD, MP No 2 Parcial

18 Fetal 25 × 15 No Sí TIV hacia VD Bloqueo AV 0,08 No

y TSVD completo
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cavidades cardíacas o en la pared en al menos 2 pro-

yecciones. El mínimo diámetro identificable por ecocar-

diograma es de 3 mm, por lo que en ocasiones había pe-

queñas imágenes dudosas de aumento de ecogenicidad

de menor tamaño. En un caso de resección del tumor se

confirmó histológicamente el diagnóstico de rabdo-

mioma.

Análisis estadístico
Las variables numéricas se expresan como media + DE

y/o mediana.

RESULTADOS
Entre 1970 y 1998 se diagnosticó ET en 39 pacientes;

de ellos 19 eran niños y 20 niñas. Todos cumplían los

criterios de ET. Por ecografía 2-D, se evidenciaron rab-

domiomas cardíacos en 18 casos, 9 varones y 9 mujeres.

La edad de diagnóstico varió en 0-13 años (media + DE,

3,7 + 5,1), con un caso de diagnóstico prenatal (tabla 1,

n.o 18).

En 9 pacientes la exploración cardíaca fue normal, en

5 se auscultó un soplo orgánico y en 4 se detectaron

distintos tipos de alteraciones del ritmo. El ecocardio-

grama 2-D fue el método diagnóstico en todos los casos

(tabla 1); casi todos los tumores fueron ventriculares me-

nos 3, localizados en aurícula derecha, aurícula izquier-

da y tabique interauricular. El tamaño osciló en 3-56 mm

de diámetro máximo. Once niños presentaron tumores

múltiples y de los 8 restantes, 6 fueron únicos y 2 dudo-

sos, por ser menores de 3 mm. La localización más fre-

cuente fue el tabique interventricular, donde se encon-

traron 14 tumores de diferentes tamaños, unos intramu-

rales y otros protruyendo el ventrículo derecho (5 casos)

o el ventrículo izquierdo (4 casos), 10 se situaron en la

pared libre de los ventrículos, 2 en la válvula mitral y uno

en el lado auricular del surco AV izquierdo (fig. 1a).

Cuatro tumores produjeron obstrucción hemodinámi-

ca de diverso grado siendo en 3 casos leves, uno con es-

tenosis pulmonar y 2 insuficiencia mitral y, en otro, se-

vera. Este último caso se trataba de un recién nacido (ta-

bla 1, n.o 11) que debutó con clínica de estenosis

subaórtica severa por un tumor de 56 × 15 mm en el

tracto de salida del ventrículo izquierdo que precisó re-

sección quirúrgica en el período neonatal.

Se registraron diferentes tipos de alteraciones electro-

cardiográficas en 10 pacientes, de los que 8 no precisa-

ron tratamiento: 2 con estrasístoles auriculares, uno es-

trasístoles ventriculares, uno bloqueo incompleto de ra-

ma derecha, otro bloqueo AV de primer y segundo grado

tipo Wenckebach, 2 con WPW (fig. 1b) (en un caso in-

termitente), uno con alteraciones de la repolarización y 2

Figura 1b. Electrocardiograma de 12 derivaciones del mismo paciente con síndrome de preexcitación por vía accesoria
de probable localización en la región posterolateral izquierda concordante con la localización del tumor en
el anillo mitral.

Figura 1a. Imagen ecocardiográfica transtorácica (pla-
no de 4 cámaras) del caso n.o 16, con múlti-
ples tumores en el tabique interventricular,
ventrículo izquierdo, ventrículo derecho y
aurícula izquierda (flechas). AD: aurícula
derecha; AI: aurícula izquierda; VD: ventrí-
culo derecho; VI: ventrículo izquierdo.
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con crecimiento de ventrículo izquierdo. Sólo 2 casos

presentaron arritmias severas que precisaron tratamiento

invasivo: el primer caso (tabla 1, n.o 15) era una niña con

tumores múltiples, no obstructivos, que debutó en los

primeros meses de vida, con numerosos episodios de ta-

quicardia supraventricular ortodrómica a 300 lat/min por

una vía accesoria oculta lateral izquierda, refractarios al

tratamiento antiarrítmico, a la que se practicó ablación

con radiofrecuencia de la vía accesoria a los 9 meses de

edad. El segundo caso (tabla 1, n.o 18) fue diagnosticado

en el período fetal de bradicardia de 50-70 lat/min por

bloqueo AV completo debido a un tumor en el tabique

interventricular posterior de 21 × 51 mm, que ocupaba el

tracto de entrada del ventrículo derecho. Debutó al na-

cer con insuficiencia cardíaca congestiva por bloqueo AV

completo, implantándosele un marcapasos endocavitario

en ventrículo izquierdo ante la imposibilidad de introdu-

cir el electrocatéter en ventrículo derecho; posteriormen-

te se implantó un marcapasos epicárdico permanente

VVI en cara diafragmática de ventrículo derecho.

Seguimiento
De los 18 casos con tumores del estudio se evidenció

regresión ecocardiográfica del tamaño de los tumores en

12 pacientes con desaparición completa en 2 casos (ta-

bla 1). Los 6 restantes, uno fue resecado, otro lleva sólo

un mes de seguimiento y el resto son de muy pequeño

tamaño o fueron diagnosticados en edades mayores de

5 años, por lo que posiblemente ya habían regresado

cuando se estableció el diagnóstico. Todos los pacientes

se encuentran asintomáticos tras el seguimiento, inclui-

dos los 3 que precisaron tratamiento invasivo en los pri-

meros meses de vida, uno portador de un marcapasos

definitivo.

DISCUSIÓN
Los tumores cardíacos primarios son poco frecuentes

en niños; de ellos los rabdomiomas son los más fre-

cuentes como parte de la esclerosis tuberosa1-3,11,19. Tras

la descripción en 1992 de los nuevos criterios diagnósti-

cos, la presencia de rabdomiomas múltiples en un pa-

ciente se considera diagnóstico de ET2. Su incidencia ha

sido subestimada hasta el desarrollo de la ecocardiogra-

fía 2-D y actualmente oscila en un 50-64%3,4. La inci-

dencia real de estos tumores es difícil de conocer debi-

do a su tendencia a la regresión; en nuestra serie fue de

un 46%, probablemente subestimada por el diagnóstico

tardío de muchos de los casos en que se realizó el pri-

mer ecocardiograma 2-D, cuando tenían más de 5 años

de edad, con lo que probablemente ya habían regresa-

do11,13,15,19. Normalmente son más frecuentes en niños

que en niñas, aunque la distribución por sexos en nues-

tro estudio fue 1:1. Son más frecuentemente múltiples

(61% en nuestro grupo) y se pueden localizar en las au-

rículas o pared libre de los ventrículos, pero la localiza-

ción más habitual es el TIV de forma pendular hacia las

cavidades ventriculares18; en nuestro estudio 14 tumores

se situaron en el tabique interventricular. En cuanto a la

sintomatología, la mayor parte de estos tumores son

asintomáticos u originan síntomas leves (83% en nuestra

serie). Los casos con síntomas severos se producen en

los primeros meses de vida, cuando el tumor tiene el

máximo diámetro. Puede ser de tipo mecánico, por obs-

trucción del flujo en el tracto de entrada o de salida de

los ventrículos que puede precisar cirugía cuando es se-

vera (estenosis subaórtica severa en un paciente), o bien

producir arritmias recurrentes y refractarias al tratamien-

to, de las que la más frecuente es la taquicardia supra-

ventricular paroxística, que en nuestro estudio se dio en

un lactante que precisó ablación con radiofrecuencia pa-

ra su resolución. Hay muy pocos casos en la literatura

de bloqueo AV completo congénito provocado por rab-

domiomas1, que en nuestra serie se produjo en un pa-

ciente, que precisó marcapasos permanente. No se do-

cumentó ningún caso de muerte súbita.

En cuanto a la evolución, en general, es excelente con

tendencia espontánea a la regresión, principalmente en

los primeros años de vida. No regresan los que son muy

pequeños o los diagnosticados en niños mayores11,19. Es-

to último se observó en 4 casos de nuestro estudio.

Por tanto, deben buscarse rabdomiomas cardíacos en

todos los pacientes con ET, aunque aparentemente no

exista ningún síntoma ni signo que sugiera patología

cardíaca, ya que la mayoría de los rabdomiomas son si-

lentes. Así mismo, ya que suelen evolucionar hacia la re-

gresión, el tratamiento debe ser expectante a no ser que

haya riesgo para la vida del paciente, sobre todo en los

primeros meses de vida, cuando el tamaño del tumor es

máximo.

Abreviaturas
ET: esclerosis tuberosa.
2-D: bidimensional.
WPW: Wolf-Parkinson-White.
AV: auriculoventricular.
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