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Rabdomioma cardiaco en relación con tetralogía de Fallot y 
esclerosis tuberosa
Cardiac rhabdomyoma associated with tetralogy of Fallot and tuberous sclerosis
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Resumen
Los tumores cardiacos son inhabituales en la edad pediátrica; de ellos, el rabdomioma es el más prevalente. Su curso sue-
le ser benigno. Los casos sintomáticos obedecen a su efecto mecánico obstructivo o a la presencia de arritmias. No es 
común su asociación con cardiopatías congénitas. Se presenta el caso de un lactante con rabdomiomas múltiples dentro del 
complejo de esclerosis tuberosa y portador de tetralogía de Fallot con estenosis infundibulovalvular grave, quien presentó 
crisis de hipoxia que requirió valvuloplastia pulmonar percutánea, la cual se complicó por arritmia supraventricular y tuvo un 
desenlace fatal.
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Abstract
Cardiac tumors are rare in pediatrics, and when they occur, rhabdomyomas are the most prevalent. They are generally benign; 
symptomatic cases are due to mechanical obstruction or arrhythmias. They are not commonly associated with congenital 
heart disease. We present the case of an infant with multiple rhabdomyomas as part of tuberous sclerosis complex, and 
tetralogy of Fallot with severe infundibular and valvular stenosis, who presented a hypoxic crisis requiring percutaneous 
pulmonary valvuloplasty which was complicated by supraventricular arrythmia and had a fatal outcome.
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Introducción
Los tumores cardiacos primarios son raros en la po-

blación pediátrica. Tienen una tasa de incidencia que 
varía entre el 0.027% y el 0.08%. El más prevalente es 
el rabdomioma, el cual tiene una mayor incidencia du-
rante el primer año de vida y una baja tasa de 

mortalidad. Su curso suele ser asintomático y tiene 
resolución espontánea en el 90% de los casos1.

Los rabdomiomas cardiacos son tumores benignos 
que se originan de las fibras miocárdicas. Se han des-
crito varias formas de presentación clínica; la más im-
portante dentro del complejo es la esclerosis tuberosa, 
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definida como una afección multisistémica de origen 
genético hereditario (autosómico dominante) de alta ex-
presividad y penetrancia, pero con una baja incidencia, 
que oscila entre 1/5000 y 1/10,000 nacidos vivos. Clíni-
camente se caracteriza por el desarrollo de trastornos 
neurológicos (crisis convulsivas), lesiones cutáneas 
(máculas hipocrómicas, angiofibromas faciales, fibro-
mas ungueales) y orales (hipoplasia del esmalte den-
tal), y hamartomas que pueden afectar el sistema 
nervioso central (túberes corticales o subependima-
rios), la retina, la cavidad oral, el corazón (rabdomioma), 
el pulmón y el riñón2. En ocasiones, los rabdomiomas 
cardiacos pueden presentarse como una lesión espo-
rádica aislada y estar asociados a otras enfermedades 
o malformaciones cardiacas congénitas3. La localiza-
ción más común es el ventrículo izquierdo, principal-
mente en la zona septal o apical, pero pueden darse 
en cualquier otra región del corazón. En la mayoría de 
los casos son múltiples y de tamaño variable4.

El rabdomioma asociado a otras malformaciones car-
diacas es infrecuente. Su expresión sintomática es el 
resultado de la suma de los efectos combinados de las 
alteraciones estructurales congénitas y los efectos obs-
tructivos o arritmogénicos de la masa intracardiaca.

La tetralogía de Fallot se considera la cardiopatía cia-
nógena más frecuente, y ocurre en 1 de cada 3500 
nacidos vivos. Es una malformación de origen troncoco-
nal, definida por cuatro componentes: estenosis pulmo-
nar, comunicación interventricular, cabalgamiento de la 
aorta e hipertrofia ventricular derecha. Su origen es mul-
tifactorial y puede asociarse en un 15-25% de los casos 
con anormalidades cromosómicas, en mayor relación 
con la trisomía 21 y la deleción 22Q11. La expresión 
clínica de la tetralogía de Fallot dependerá de la grave-
dad de la estenosis pulmonar y fluctuará desde la forma 
extrema, que cursa con cianosis desde el nacimiento y 
crisis hipóxicas en mayores de 1 mes, hasta la rosada5. 
Habitualmente, los pacientes tienen síntomas durante el 
tercer mes de vida. La reparación quirúrgica se realiza 
en el 90% de los casos entre los 30 días y el primer año 
de edad, la mayoría entre los 3 y 6 meses. En recién 
nacidos y lactantes con estenosis grave se plantea la 
valvuloplastia pulmonar como procedimiento paliativo6.

Como se mencionó, la relación del rabdomioma con 
la tetralogía de Fallot es infrecuente y son pocos los 
casos reportados en la literatura. Su abordaje depen-
derá de la expresión clínica de cada una de las enfer-
medades, planteándose en primera instancia una 
reparación quirúrgica de las alteraciones estructurales 
de la tetralogía de Fallot y la resección quirúrgica de 
los rabdomiomas, siempre que estos generen efecto 

obstructivo o arritmogénico que comprometa el gasto 
cardiaco y, por tanto, la sobrevida del paciente7.

Caso clínico
Varón de 1 mes de edad que ingresa referido a nues-

tro centro con diagnóstico de dos masas intracardia-
cas, localizadas en la porción apical del ventrículo 
derecho (5 × 7  mm) y la pared septal del ventrículo 
izquierdo (9 × 4  mm), sin descripción de repercusión 
hemodinámica ni cardiopatía estructural.

A su ingreso, un ecocardiograma transtorácico reporta 
comunicación interventricular subaórtica de 6 mm de diá-
metro, con cortocircuito bidireccional, aorta cabalgando 
un 50% del tabique interventricular, válvula pulmonar dis-
plásica (Z −1.1) con velocidad máxima de 3.5 m/s y gra-
diente máximo de 50 mmHg, tronco y ramas pulmonares 
pequeñas (Z −2) alcanzando una velocidad máxima de 
4.7 m/s y gradiente máximo de 90 mmHg, por lo que se 
concluye tetralogía de Fallot con estenosis pulmonar val-
vular y supravalvular graves. Además, se confirman las 
masas cardiacas intramurales bien circunscritas, mayori-
tariamente en el ventrículo izquierdo, donde se describen 
tres adosadas al tabique interventricular, en el tracto de 
entrada de 12.4 × 7.7 mm, en la porción media extendida 
al ápex de 14 × 4.5 mm y apical de 10 × 5 mm, y en el 
ventrículo derecho una apical de 11.5 × 5.3 mm de diá-
metro sin generar obstrucción mecánica, impresionando 
rabdomiosarcomas (Fig. 1).

Se realiza resonancia magnética (RM) cerebral como 
búsqueda activa del complejo de esclerosis tuberosa 
y se constata la presencia de múltiples y pequeños 
túberes subependimarios en los márgenes del sistema 
ventricular lateral (Fig.  2). Se realizó ecografía 

Figura  1. Ecocardiograma Doppler color. Tetralogía de 
Fallot con cuatro masas intracardiacas biventriculares. 
A: se observan imágenes hiperecogénicas en numero de 
3, bien definidas y diferenciadas a lado y lado de septum 
interventricular, compatibles con rabdomiomas. B: se 
observan las cavidades izquierdas en un eje largo con 
presencia de imagen hiperecogénica que compromete la 
porción media y apical del VI.
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abdominal total que no mostró lesiones ni masas en 
otros órganos, complementándose con ecografía renal 
y de vías urinarias, en la que se evidenciaron unos 
riñones de tamaño, contornos y ecogenicidad norma-
les, y se descartaron masas sólidas o quísticas.

Como antecedente de importancia, la madre tiene his-
toria de crisis convulsivas en la infancia temprana y en 
su inspección se hallaron angiofibromas en el rostro y el 
tronco, máculas hipopigmentadas en hojas de fresno en 
la región dorsolumbar izquierda e hipoplasia del esmalte 
dental (Fig. 3). Así, tanto el paciente como la madre re-
unieron criterios mayores suficientes para establecer el 
diagnóstico de esclerosis tuberosa (Tabla 1).

Durante su estancia presenta crisis recurrentes de 
cianosis, alcanzando oximetrías por debajo de 50%, por 
lo cual requirió manejo con oxígeno suplementario por 
cánula nasal, bolos de cristaloides y medidas de confort. 
Ante el incremento de la frecuencia y la duración de las 
crisis se decide realizar cateterismo cardiaco con el fin 
de evaluar objetivamente los gradientes en el tracto pul-
monar y considerar la opción de intervencionismo según 
los hallazgos. Se corrobora el diagnóstico de tetralogía 
de Fallot con estenosis infundibulovalvular grave (gra-
diente 55 mmHg) y se practica valvuloplastia pulmonar 
percutánea con resultado exitoso (gradiente 20 mmHg).

Posterior al procedimiento se observa una franca 
mejoría en la oximetría, alcanzando saturaciones entre 

el 90% y el 92%. Se inicia un beta-bloqueador ante el 
componente de estenosis infundibular descrito, pero el 
paciente presenta un incremento progresivo de la 

Tabla 1. Criterios diagnósticos de esclerosis tuberosa

Criterios mayores Criterios menores

– �Máculas 
hipomelanóticas (≥ 3, al 
menos 5 mm de 
diámetro)

– �Angiofibromas (≥ 3) o 
placa cefálica fibrosa

– Fibromas ungueales (≥ 2)
– Parche de Shagreen
– �Hamartomas retinianos 

múltiples
– Displasias corticales*
– �Nódulos 

subependimarios
– �Astrocitoma 

subependimario de 
células gigantes

– Rabdomioma cardiaco
– Linfangioleiomiomatosis†

– Angiomiolipomas†

– Lesiones cutáneas de «confeti»
– Huecos de esmalte dental (> 3)
– Fibromas intraorales (≥ 2)
– Parche acrómico retiniano
– Quistes renales múltiples
– Hamartomas no renales

Diagnóstico definitivo: 2 criterios mayores o 1 criterio mayor + 2 criterios menores.
Posible diagnóstico: 1 criterio mayor o 2 criterios menores.
*Incluye tubérculos y líneas de migración radial de la materia blanca cerebral.
†Cuando estos dos criterios están presentes se requieren otros factores de 
esclerosis tuberosa para hacer el diagnóstico definitivo.
Fuente: elaborada por los autores.

Figura 2. Resonancia magnética cerebral. A: corte coronal que muestra un nódulo periventricular derecho. B: corte 
transversal que muestra múltiples nódulos gangliobasales bilaterales. C: corte transversal que muestra nódulos 
parietooccipitales en la línea media. D: nódulos subependimarios en los márgenes del sistema ventricular lateral.

1. Secuencia Flair 2. Secuencia T1 3. Secuencia T2
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frecuencia cardiaca con salvas de taquicardia de com-
plejos estrechos, inicialmente autolimitada sin repercu-
sión hemodinámica, permaneciendo estable durante 
18 horas. Luego, de manera súbita, desarrolla taqui-
cardia supraventricular sin respuesta a la adenosina ni 
la amiodarona, que lleva a un desenlace fatal.

Discusión

Los rabdomiomas son los tumores cardiacos prima-
rios más frecuentes en la edad pediátrica, constituyen-
do más del 60% de los casos. Están asociados al 
complejo de esclerosis tuberosa y suelen ser la prime-
ra manifestación de esta afección detectable en forma 
prenatal8,9.

La tetralogía de Fallot, el síndrome de corazón iz-
quierdo hipoplásico y la fibroelastosis endocárdica son 
cardiopatías congénitas que están asociadas con es-
tos tumores sin una relación causa-efecto documenta-
da9. Las guías internacionales y nacionales recomiendan 
el tamizaje prenatal de estas alteraciones estructurales 
cardiacas durante el segundo trimestre a toda emba-
razada entre las 18 y 24 semanas de gestación por 
medio de la ecografía obstétrica de detalle anatómi-
co10-12. Si existieran hallazgos de cardiopatía congéni-
ta, está indicado el ecocardiograma fetal, con una 

precisión diagnóstica de hasta el 96% (dependiente del 
operador)13. Otra de las indicaciones para su realiza-
ción es la presencia de factores de riesgo maternos, 
fetales y familiares, como diabetes mellitus pregesta-
cional, autoanticuerpos maternos, infección por rubeo-
la en el primer trimestre, cardiopatía congénita en 
pariente de primer grado del feto, translucencia nucal 
o cariotipo fetal anormal. Los pacientes de alto riesgo 
pueden requerir una evaluación temprana, general-
mente desde la semana 12 de gestación14.

En el caso descrito no se incluyó la ecografía de 
detalle anatómico en el control prenatal, lo cual retardó 
el diagnóstico y el abordaje en el periodo neonatal; por 
tanto, se limita la correcta asignación de un centro 
cardiovascular pediátrico para la atención del parto y 
del manejo multidisciplinario temprano. Es importante 
señalar que el diagnóstico prenatal detallado y oportu-
no permite brindar asesoría completa a los padres, 
definir el lugar de nacimiento, preparar el equipo mul-
tidisciplinario para ofrecer una atención neonatal inte-
gral, así como estructurar un plan de tratamiento 
prenatal y posnatal, de modo que disminuya la tasa de 
morbimortalidad neonatal15.

La presentación clínica de los rabdomiomas depen-
de del número, el tamaño y la localización. Son sinto-
máticos aquellos pacientes cuyas masas generan 
obstrucción de los tractos de entrada o salida del co-
razón y arritmias; estas últimas ocurren hasta en un 
16-47% de los casos, describiéndose principalmente 
síndromes de preexcitación9,16-18. En este paciente, lue-
go de la valvuloplastia pulmonar exitosa y la mejoría 
de la oximetría posterior al cateterismo cardiaco, se 
registró arritmia (taquicardia supraventricular) no aso-
ciada a síndrome de preexcitación, que no respondió 
al manejo farmacológico y condujo a un desenlace 
fatal. Se han descrito la muerte intrauterina y la muerte 
súbita posnatal, y está indicado el uso temprano de 
antiarrítmicos cuando la arritmia es el síntoma inicial y 
la resección de las masas cuando no es posible el 
control farmacológico19.

La ecocardiografía es un excelente método de alta 
sensibilidad para el diagnóstico de masas cardiacas y 
la técnica de referencia en el diagnóstico de las car-
diopatías congénitas. Permite identificar los rabdomio-
mas como masas intramurales o intracavitarias 
relativamente homogéneas, bien circunscritas, con re-
flejo de eco, ubicadas prácticamente en cualquier es-
tructura cardiaca, aunque con mayor frecuencia en los 
ventrículos20.

La RM cardiaca se reserva para pacientes selec-
cionados en los que el tipo de tumor es cuestionable 

Figura  3. Imágenes de la madre del paciente. Signos de 
esclerosis tuberosa. A: angiofibromas en el 
rostro. B: hipoplasia del esmalte dental. C: fibromatosis en 
la región infraglútea derecha y en la región lumbar baja 
derecha. D: mácula hipomelánica «en hoja de fresno» en 
la región glútea derecha
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después de la ecocardiografía o se requiere informa-
ción anatómica o funcional adicional21. La RM también 
es útil como estudio de extensión, ya que permite 
evaluar lesiones características de esclerosis tubero-
sa en otros órganos, como el cerebro, el hígado y los 
riñones, que pueden verse afectados. En el caso re-
portado se documentaron nódulos subependimarios 
en el sistema ventricular lateral, lo que permitió con-
firmar el diagnóstico de esclerosis tuberosa e iniciar 
el acompañamiento por parte del servicio de neurolo-
gía pediátrica19-22.

Aunque el manejo expectante es la norma para la 
mayoría de los tumores, en especial para los rabdomio-
mas, que tienen una regresión espontánea en el 90% 
de los casos23, la resección quirúrgica está indicada 
para las arritmias refractarias y para el comportamiento 
hemodinámico «maligno» (mecánico-obstructivo en 
tractos de entrada o salida que compromete el gasto 
cardiaco), y es segura y generalmente definitiva9, con 
una mortalidad operatoria descrita del 5% al 17.5%. De 
acuerdo con los casos reportados, se han obtenido 
resultados posquirúrgicos alentadores; aproximada-
mente el 91% de los pacientes no requirieron reinter-
vención quirúrgica relacionada con el tumor en un 
periodo de 10 años, el 85% presentaron clase funcional 
I de la New  York Heart Association y el 100%  ritmo 
sinusal9.

Numerosos estudios han reportado el uso de evero-
limus, un medicamento que actúa como inhibidor de 
la proteína m-TOR, la cual está relacionada con la 
proliferación y el crecimiento celular excesivo que lle-
van al desarrollo de hamartomas, tumores benignos 
asociados a mutaciones que resultan en una deficien-
cia del complejo tuberina/hamartina, el cual desempe-
ña un papel inhibitorio de la vía m-TOR15,24. El 
everolimus está aprobado por la Food and Drug Ad-
ministration de los Estados Unidos de América para el 
tratamiento de astrocitomas de células gigantes en 
niños. Durante su uso, diversos autores han observa-
do una reducción en el tamaño final de los rabdomio-
mas con periodos variables de tratamiento que oscilan 
entre 1 y 4 meses. Chang, et al.25 utilizaron dosis 
menores que la recomendada para el manejo de los 
astrocitomas en tres neonatos con rabdomiomas gran-
des, y lograron una reducción del tamaño de los tu-
mores en 2 meses de tratamiento. Los tres pacientes 
tuvieron complicaciones infecciosas por el efecto in-
munosupresor del medicamento, las cuales fueron re-
sueltas favorablemente. Aunque los casos reportados 
en la literatura sugieren, en general, una relación ries-
go/beneficio positiva con el uso del medicamento, se 

requieren más estudios para evaluar mejor la respues-
ta terapéutica, así como para determinar los efectos 
secundarios a largo plazo26-30.

Conclusiones
La asociación de tumores cardiacos con el complejo 

de esclerosis tuberosa es común; sin embargo, el ha-
llazgo de esta combinación con cardiopatías congéni-
tas es inusual y se describen pocos casos en la 
literatura, con peor pronóstico y mayor riesgo de mor-
talidad, como en nuestro caso. Su diagnóstico y ma-
nejo constituyen un reto para el equipo tratante. Por 
fortuna, se cuenta con estudios prenatales y posnata-
les accesibles, como la ecografía obstétrica de detalle 
anatómico y el ecocardiograma fetal y posnatal, que 
ofrecen una sensibilidad diagnóstica alta, lo cual per-
mite estructurar estrategias de manejo individuales de 
acuerdo con las características clínicas y anatómicas 
del paciente, impactando así la morbimortalidad neo-
natal y la sobrevida.
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