Heart Manifestations in Tuberous Sclerosis Complex

Manifestaciones Cardiacas en E Complejo de Esclerosis Tuberosa

El descubrimiento principal en los corazones de las personas con complejo de esclerosis tuberosa
(CET o TSC por sus siglas en inglés) es la presencia de rabdomiomas cardiacos (corazén). Estos
son tumores que no son malignos que pueden presentarse en cualquier parte del corazén, pero
tienen una mayor tendencia de aparecer en las paredes ventriculares y septales. Cerca de un 50%
de las personas con CET tiene rabdomiomas cardiacos y vice versa: 50% de las personas con
rabdomiomas cardiacos tienen CET. La presencia de multiples tumores, en vez de uno solo, es mas
consistente con el diagndstico de CET.

Diagnostico de Tumores Cardiacos

e Ecocardiografia (ECG; ultrasonido del corazoén) se utiliza con mayor frecuencia para el
diagnostico de tumores cardiacos. Es una prueba no invasora, segura, répida y que no provoca
dolor que le permite al cardidlogo visualizar el interior del corazén.

e Con la llegada de la ecocardiografia fetal (evaluacién del corazén fetal por medio de
ultrasonido), ahora algunos fetos pueden ser diagnosticados con CET aln antes de nacer. De
hecho, algunas madres han sido diagnosticadas con CET después de haber encontrado que sus
fetos tienen rabdomiomas. Debido a que el patrén hereditario del CET es autosémico dominante
(lo que significa que el descendiente de una persona afectada tiene una probabilidad del 50% de
heredar la enfermedad), la ecocardiografia fetal puede ofrecérsele como una herramienta de
tamizaje a estos individuos ya que puede detectar rabdomiomas en fetos a partir de las 18-20
semanas de desarrollo. Es posible que algunos fetos tengan arritmias también (vea a
continuacion) y se puede descubrir que tienen CET y rabdomiomas cuando se busca la causa del
ritmo cardiaco anormal.

e Imagenes de resonancia magnética (IRM) y tomografias computarizadas (TC) son otras
modalidades Utiles para obtener imagenes de tumores intracardiacos.

Sintomas e Historia Natural

Los rabdomiomas no son cancerosos; no presentan metdastasis (expansion a otras partes del
cuerpo) Los sintomas asociados con estos tumores dependen en gran manera de su localizacior,
nimero y tamafio. Los tumores grandes dentro del corazén pueden obstruir las valvulas card| £
cas o los grandes vasos sanguineos que entran y salen del corazon. £

La mayoria de los recién nacidos y bebés sin alguna obstruccién cardiaca importante
son asintomaticos (no muestran ningln sintoma). Algunos individuos pueden no

presentar un descubrimiento clinico obvio a pesar de la implicacién cardiaca
extensiva. Sin embargo, aquellos que tienen tumores lo suficientemente
grandes como para obstruir la cavidad ventricular e impedir el flujo
sanuineo pueden desarrollar insuficiencia cardiaca congestiva
(incapaciad del corazén para bombear suficiente sangre al cuerpo) o

cianosis (coloraCIon azulada de la piel debida a la insuficinte
oxigenacion sanguinea), dependiendo de la valvula p
principal o vaso sanguineo que se encuentre implicado.
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casos, esto puede provocar arritmias importantes (ritmo cardiaco anormal), tal como taquicardia
supraventricular (SVT por sus siglas en inglés o ritmo cardiaco anormalmente rapido) o bloqueo
atrio-ventricular de primer a tercer grado (bradicardia o ritmo cardiaco lento).

Han existido reportes aislados de muerte subita en nifios y adultos jévenes con CET que han sido
atribuidos a taquiarritmias ventriculares (VT por sus siglas en inglés). Estos individuos pueden
presentar palpitaciones, dolor en el térax o sincope (pérdida repentina de la conciencia). Aun
cuando estos casos son poco comunes, es aconsejable monitorear a los individuos con quejas
cardiacas utilizando ecocardiografias y monitores Holter (aparatos ecocardiogréficos portatiles que
usted puede utilizar estando en casa). En los casos en los que la VT se atribuye a un rabdomioma
ventricular, es probable que, por medio de una reseccidn quirtrgica del tumor se logre la resolucién
de la alteracién del ritmo.

La rabdomiositis, una forma poco comun de cardiomiopatia (mal funcionamiento del musculo
cardiaco), se ha descrito en individuos con CET con nédulos tumorales que no son extremadamente
aparentes, pero que se encuentran en forma microscépica para involucrar en forma difusa a las
fibras musculares cardiacas. La muerte subita debida a la taquicardia ventricular intratable, asi
como a la taquicardia atrial recurrente, ha sido atribuida a la rabdomiositis.

Sin embargo, afortunadamente, la mayoria de los rabdomiomas no crecen con el paso del tiempo;
se vuelven ya sea mas pequefios o permanecen de un tamafio estable. De hecho, algunos tumores
disminuyen en tamafio de tal forma que ya no son visibles a través de la ecocardiografia. Se ha
reportado una excepcién notable en un pequefio nimero de bebés tratados con ACTH (hormona
adrenocorticotrépica) por espasmos infantiles (una forma de convulsiones) en los que se encontré
que los tumores aumentaron en tamafio. En estos casos, probablemente seria prudente monitorear
en forma cercana a estos nifios por medio de ultrasonidos cardiacos seriales para observar
crecimiento de los rabdomiomas y/o utilizar otro fArmaco antiepiléptico (por ejemplo, Vigabatrin
para espasmos infantiles en CET).

Manejo: Tamizaje y Tratamiento

Para todas las personas con CET que tienen sintomas relacionados con rabdomiomas, se recomienda
tamizaje y evaluacion cardiaca. Se indica un ecocardiograma inicial para obtener imagenes del
corazén en todos los individuos con CET sin importar su edad. Para otros individuos mayores, es
probable que la obtencién de imagenes por medio de ultrasonido sea inadecuada y que pueda ser
necesaria una IRM del corazén. Para quienes han sido diagnosticados con tumores cardiacos, la
frecuencia y necesidad de imagenes para el seguimiento debe realizarse a criterio de un cardidlogo y
dependera de muchos factores. ‘

Tal como se sefiala anteriormente, es posible que se presenten arritmias en las personas con CET
que tienen rabdomiomas cardiacos. Para quienes han sido diagnosticados con CET siendo adultos,
es posible que exista una arritmia debido a un rabdomioma que estuvo presente durante la infancia
y que a partir de entonces ha sufrido una regresion. Es posible realizar un electrocardiograma inicial
(EKG) y un monitoreo Holter de 24 horas para diagnosticar estas alteraciones del ritmo y para
ayudar al seguimiento durante el curso del tratamiento.

Debido a que la mayoria de los rabdomiomas sufren una regresién en el tamafio, es posible que solo
se necesite un monitoreo cuidadoso en las personas con CET que no tienen una obstruccién
importante. Los individuos con CET que tienen arritmias importantes pueden requerir tratamiento
con medicamentos o un estudio electrofisiolégico con ablacién por radiofrecuencia (un procedimiento
especial de cateterismo cardiaco).

En los pocos casos en los que se encuentra presente compromiso hemodindmico (obstruccidn grave,
falla cardiaca congestiva o cianosis como se explican con anterioridad), es posible que se indique
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una rapida extirpacion quirdrgica de los tumores. En caso de que la extirpaciéon completa pueda
dafiar gravemente al tejido cardiaco restante, la extirpacion parcial puede proporcionar alivio de los
sintomas cardiacos. Se debe tener en cuenta, sin embargo, que ya que aun los tumores grandes
pueden sufrir una regresion en tamafo o desaparecer por completo, la presencia de rabdomiomas
sin obstruccidén grave ni arritmias que pongan la vida en riesgo no es necesariamente una indicacién
para intervencion quirdrgica. En la gran mayoria de los casos, los rabdomiomas no requieren de
intervencion quirargica.

Escrito por by Regina L. Lantin, M.D., Profesora Asistente de Pediatria, Divisién de Cardiologia, en la
University of Texas Houston Medical School.

* la intencidn de las Hojas Informativas de la Tuberous Sclerosis Alliance es proporcionar informacién basica sobre la TS. Su
intencién no es, ni estas tratan de, constituir consejo médico ni de otro tipo. Se les advierte a los lectores que no tomen
ninguna accién médica con respecto a su tratamiento médico sin consultar antes con un médico. La Alianza TS no promueve
ni recomienda ningun tratamiento, terapia, institucion ni plan para el cuidado de la salud.
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