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Objetivos Docentes

 Analizar los hallazgos ecograficos prenatales en el estudio de la esclerosis tuberosa y describir sus
limitaciones técnicas.

» Explicar los hallazgos radioldgicos caracteristicos de la esclerosis tuberosa en RM fetal, haciendo
hincapé en la importancia del diagndstico prenatal por RM ante un feto con rabdomioma cardiaco.

 Valorar el papel de la RM postnatal para confirmar los hallazgos radioldgicos prenatales y
establecer el grado de afectacion cerebral.

Revision del tema
ESCLEROSIS TUBEROSA

La esclerosis tuberosa (ET) o enfermedad de Bourneville es un sindrome neurocutaneo que que afecta a
varios organos como el cerebro, la piel, los rifiones, los ojos y el corazdn, y se caracteriza por presentar
multiples tumores benignos (hamartomas o tumores de bajo grado). Es la segunda facomatosis més
comun después de la neurofibromatosis tipol.

Incidencia

La ET tiene una herencia autosdmica dominante con expresion variable y penetrancia incompleta. Su
incidencia es de 1 cada 10000 y su prevalencia 1 por 6000 a 10000 nacidos vivos. Afecta por igual a
todas las razas y a ambos sexos.

Etiologia

Se han identificado mutaciones en dos genes diferentes: TSC1, en el cromosoma 9q34, y TSC2, en el

cromosomal 6p13. Las pruebas genéticas para los genes TSC1 y TSC2 genes del liquido amnidtico o del
muestreo de vellosidades coridnicas pueden ser definitivas en el 80% de las mutaciones. Sin embargo,
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debido a la heterogeneidad genética, las pruebas pueden tener una tasa de falsos negativos del 10% al
20%.

El TSC1 codifica una proteina llamada hamartina, cuya principal funcion parece ser la de formar
complejos con la proteina tuberina, codificada por el gen TSC2. Este complejo funciona como un
supresor tumoral mediante la retroalimentacion negativa de la cascada de la mTOR quinasa, cuya
actividad es importante en la regulacion del crecimiento y la proliferacion celular. E1 aumento de la
activacion de mTOR desencadena un proliferacion celular desorganizada con diferenciacion celular
andmala. Existe una alta penetrancia de la anomalia genética, pero la expresion fenotipo es variable.
Aproximadamente 70% a 80% de los casos son esporadicos, como resultado de mutaciones de novo.

Las mutacionesTSC2 son aproximadamente cinco veces mas comunes que las mutaciones de TSCI. Las
mutacionesTSC1 son un poco menos comunes en los casos esporadicos y son algo mas comunes(15%
-50%) en los casos familiares. El gen TSC2 se encuentra s6lo en 48 pares de bases del ADN del gen de
la enfermedad renal poliquistica del adulto (PKD1). Cuando los pacientes tienen una delecion del gen
TSC2 y PKDI, tienen un fenotipo particularmente grave con un inicio muy precoz de PKDI1 y de
insuficiencia renal. Los individuos con mutaciones de TSC1 parecen tener menos riesgo de retraso
mental y menor frecuencia de convulsiones. Presentan menor nimero de nédulos subependimarios y
tubers corticales, menos hamartomas retinianos, una enfermedad renal leve, y menores angiofibromas
faciales. Aquellos con mutaciones de TSC2 probablemente tienen un mayor riesgo de desarrollar quistes
renales. Sin embargo, algunas mutaciones TSC2 tienen fenotipos relativamente suaves, probablemente
debido a que el efecto de la mutacion en la funcion de la tuberina es el ultimo factor en la determinacion
de la gravedad del fenotipo.

Antes de concluir que un nifio afectado presenta una nueva mutacion, es necesario examinar ambos
padres a fondo, incluyendo el examen cutdneo con lampara de Wood o de luz ultravioleta , un estudio de
neuroimagen y, si es posible, el analisis cromosdémico de multiples tejidos, incluyendo las células
germinales. Algunos individuos adquieren el ET a través de un proceso llamado mosaicismo gonadal.
Esto significa que los padres de estos pacientes no presentan defectos evidentes en los dos genes que
causan el trastorno. Sin embargo, los padres pueden tener un nifio que padezca ET porque una parte de
una de las células reproductoras de uno de los padres (el esperma o los 6vulos) puede contener la
mutacion genética sin que las otras células del cuerpo estén involucradas. En casos de mosaicismo
gonadal, la prueba genética de una muestra de la sangre podria no revelar el potencial de transmision de
la enfermedad a los descendientes.

El riesgo de recurrencia en futuros embarazos es del 2% al 3% si no se demuestra afectacion de los
padres y del 50% si uno de los progenitores padece ET.

DIAGNOSTICO
CRITERIOS DIAGNOSTICOS DE ESCLEROSIS TUBEROSA:

Criterios mayores:

* Identificables clinicamente:

1. Angiofibromas faciales (75%) o placas frontales (15-20%).
2. Fibromas ungueales o periungueales no traumaticos (15%).
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Manchas hipomelanéticas (tres o mas) (97%).
. Placas chagrin (45-50%).
Hamartomas retinianos nodulares multiples (15%).

EES

* Identificables por imagen:

Tubers corticales (95%).

Noédulos subependimarios (98%).

Astrocitoma subependimario de células gigantes(15%).
Rabdomioma cardiaco, inico o multiple (50%)
Linfangiomiomatosis pulmonar*(1-3%).
Angiomiolipoma renal*(50%)

e

—_— —

Criterios menores:
* Identificables clinicamente:

Pits multiples en esmalte dentario (30%).
Fibromas gingivales (70%).

Placa acromica en retina (35%).
Lesiones cutaneas en confeti (2-3%).
Paciente de primer grado con ET (50%).

NhwD =

Identificables por imagen:

Tractos migratorios en la sustancia blanca cerebral** (100%).

Polipos rectales hamartomatosos (confirmacion histologica) (70-80%).
Quistes 6seos (confirmacion radiografica) (40%).

Hamartoma no renal (confirmacion histolégica) (40-50%).

Quistes renales multiples (confirmacion histoldgica) (10-20%).

SOOI

* Cuando estos dos criterios estan presentes se requiere la presencia de otros factores del complejo de
esclerosis tuberosa (CET) para hacer un diagndstico definitivo.

** Cuando existe displasia cortical cerebral (tubers corticales) y tractos migratorios cerebrales en
sustancia blanca de forma conjunta deberan contabilizarse como un solo criterio méas que como dos
criterios separados de CET.

Diagnostico definitivo: dos criterios mayores o un criterio mayor y dos menores.

Diagnéstico probable: un criterio mayor y uno menor.

Diagnéstico posible: un criterio mayor o dos o mas criterios menores.

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

1. ECOGRAFIA FETAL
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Alrededor del 50% de los fetos con TS tienen rabdomiomas cardiacos, que se presentan habitualmente
durante el segundo o tercer trimestre (a veces incluso antes de las 20 semanas de gestacion), como
primer indicio de la enfermedad.

Los rabdomiomas cardiacos son tipicamente lesiones hiperecogénicas homogéneas que se presentan
como masas intraluminales y a veces intramurales, a menudo se encuentran en mas de una camara
cardiaca, pero por lo general a lo largo de paredes ventriculares o tabique interventricular.

Las lesiones cerebrales pueden estar presentes o pasar desapercibidas en la ecografia prenatal. Estas
aparecen como nddulos a lo largo de la pared del ventriculo lateral (n6dulos subependimarios) o como
un area focal de ecogenicidad cortico-subcortical en el parénquima cerebral (tiber cortical). Las masas
renales rara vez se detectan antes del nacimiento, pero incluyen quistes, quistes multiples como en la
enfermedad poliquistica renal o lesiones ecogénicas focales en la cortical renal (angiomiolipomas).Fig.1

y Fig.2

2. RESONANCIA MAGNETICA

A. MANIFESTACIONES INTRACRANEALES

* Hamartomas o nédulos subependimarios:

Son las lesiones mas frecuentes de ET, representan astrocitos displasicos y células neuronales que
difieren histologicamente de los hamartomas corticales (tubers) y ademds se comportan de manera
diferente en los estudios de imagen.

Los ndédulos subependimarios tienden a estar ubicadas a lo largo de la superficie ventricular del nicleo
caudado, con mayor frecuencia en el surco talamostriado inmediatamente posterior al foramen de Monro
Con menos frecuencia, los nddulos se localizan adyacentes a astas frontales, astas temporales, cuerpos de
los ventriculos laterales, tercer ventriculo o el cuarto ventriculo. Estas lesiones cerebrales pueden estar
presentes y pasar desapercibidas en la ecografia prenatal, cuando se detectan aparecen como nddulos
ecogénicos periventriculares.

RM fetal: los tubers corticales y nodulos subependimarios son las lesiones mas comunes del sistema
nervioso central detectadas con una incidencia de 33% a 62%. El estudio prenatal esta limitado por la
resolucion espacial, y pequeias lesiones sutiles pueden pasar desapercibidas. Los nodulos
subependimarios pueden ser detectados prenatalmente como lesiones sobre la superficie ependimaria de
los ventriculos laterales, especialmente cerca del nticleo caudado y del foramen de Monro siendo
hiperintensos en secuencias T1 e hipointensos en secuencia T2. No son utiles las secuencias eco de
gradiente T2 (T2%*) al no estar calcificados en el periodo fetal, el 90% no calcifica hasta el el primer afio
de vida. La secuencia de difusion puede facilitar la deteccion de estos nodulos mostrando hiperseiial en
la imagen de difusion y el mapa de coeficiente de difusion exponencial e hiposefial en los mapas de
coeficiente de difusion aparente (ADC) con valores bajos de ADC.Fig.3,Fig.4, Fig.5, Fig. 6, Fig,7 yFig.8

RM postnatal: la apariencia radiologica de los hamartomas subependimarios cambia con la edad del
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paciente. En recién nacidos, que tienen la sustancia blanca sin mielinizar, los hamartomas son
relativamente hiperintensos en secuencias T1 e hipointensas en las secuencias T2, similar a los hallazgos
prenatales. Con el proceso de mielinizacion cerebral, los nédulos subependimarios se vuelven
gradualmente isointensos con la sustancia blanca. Se visualizan con mayor facilidad en las imagenes
ponderadas en T1 en el que contrastan con la baja intensidad de la sefial de la CSF. Los nddulos
subependimarios pequefios pueden pasar desapercibidos en las imagenes ponderadas en T2. Los nddulos
subependimarios de mayor tamafio presentan variable hiposenal en secuencias T2, dependiendo del
grado de calcificacion. Las secuencias eco de gradiente T2 (T2*) o imdgenes de susceptibilidad
ponderados son Optimas para mostrar la calcificacion. Tras la administracion de contraste el realce es
variable. Aproximadamente el 50% muestran moderado e incluso marcado realce si bien la presencia o
ausencia de realce carece de importancia clinica.Fig.9, Fig.10 y Fig.11

* Astrocitomas de células gigantes subependimario

El astrocitoma de células gigantes subependimario (SEGA) es un término dado a un nédulo
subependimario de mayor tamafio que normalmente se encuentra cerca del agujero de Monro.
Anatémicamente, estos tumores se diferencian de los hamartomas subependimarios por su tamafo y su
tendencia a crecer. Su incidencia es del 15%, su localizacion es caracteristica y al crecer pueden producir
hidrocefalia.

RM fetal: son raros en periodo prenatal, a veces son diagnosticados incluso en edades tan tempranas
como las 19 semanas de gestacion. Por lo general surgen cerca del agujero de Monro, miden mas de 5
mm, crecen y pueden obstruir el sistema ventricular.Fig.12

RM postnatal: aunque la mayoria son identificados cerca del agujero de Monro, SEGA puede ocurrir en
cualquier parte a lo largo de la superficie ependimaria. Suelen presentar sefial heterogénea en secuencias
T1 y T2WI y practicamente todos muestran intenso realce tras contraste pero ni la intensidad de sefial ni
la presencia o ausencia de realce diferencia el hamartoma benigno del SEGA. Se ha propuesto un criterio
de tamafio y sugieren que los nodulos subependimarios mayores de 12 mm de didmetro deben ser
clasificados como tumores de células gigantes. Sin embargo, una medicion por si sola puede no indicar
realmente la presencia de un SEGA; por ejemplo, dos nédulos subependimarios colindantes de 6 mm de
tamafio pueden ser confundidos con un SEGA de 12 mm. Por lo tanto, parece que la demostracion del
crecimiento en estudios consecutivos es un criterio mas fiable que el tamafio absoluto. SEGA tiende a
crecer hacia el ventriculo siendo poco frecuente la extension al parénquima cerebral salvo
transformacion a un grado tumoral grado mayor. Dicha transformacion se debe sospechar
radioldgicamente si el tumor invade el parénquima cerebral o presenta un crecimiento rapido. El
tratamiento de los tumores de células gigantes benignos es controvertido. Se recomienda la reseccion
neuroquirurgica del SEGA antes del desarrollo de la hidrocefalia sintomatica y para evitar la posible
degeneracion en un tumor de alto grado. La derivacion ventricular no es un tratamiento suficiente.

En raras ocasiones, los tumores de células gigantes se producen en pacientes con ninguna otra evidencia
de ET y tienen un pronostico peor. No se ha determinado si estos tumores representan una forma
frustrada de TSC o un tumor espontaneo relacionado con la anormalidad genética que causa ET. Fig.13

* Tubers cerebrales (hamartomas)

Los tubers cerebrales son las lesiones mas caracteristicas de la ET en anatomia patologica. Son
hamartomas de epileptogenicidad variable que muestran una laminacion cortical desorganizada. Se
forman durante la embriogénesis v se observan en el 95% de los pacientes con ET. Son lesiones cortical
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o/ subcorticales y pueden expandir las circunvoluciones suprayacentes. Su aspecto macroscopico se
asemeja a las patatas, que con su textura dura da el nombre de esclerosos tuberosa a este transtorno.
Patologicamente, los hamartomas contienen elementos gliales y neuronales como astrocitos gigantes
atipicos, neuronas malrotadasy células gigantes anomalas.

Su localizacién es supratentorial aunque el 15% de los pacientes afectados tienen tubers en el cerebelo.
La proporcion de calcificacion no se ha determinado de forma fiable. El nimero de lesiones corticales
calcificadas aumenta con la edad; por la edad de 10 afios, los tubers calcificados estan presentes hasta en
el 50% de los pacientes con ET . Las calcificaciones corticales pueden ser giriformes, simulando la
apariencia de la enfermedad de Sturge-Weber.

RM fetal: los tubers estan presentes en la corteza y /o la sustancia blanca subcortical de principalmente
en localizacion supratentorial y muestran areas o bandas en forma de cuia de con hipersenal en
secuencias T1 e hiposefal en secuencias T2 .En las secuencias inversion recuperacion los tubers
corticales muestran hipersenal, facilitando su deteccion. Fig.14, Fig 15 y Fig.16

RM postnatal: en recién nacidos los tubers aparecen como engrosamientos corticales con
hiperintensidad en secuencias T1 (que contrasta con la hiposefial de la sustancia blanca no mielinizada) y
moderada hiposenal en secuencias T2. Los tubers se vuelven progresivamente mas isointensos respecto a
la cortical en secuencias T1 (a menos que exista calcificacion y produzca un acortamiento de T1). En
ocasiones, el margen exterior de un tiiber es levemente hiperintenso con respecto a las sustancia gris
cortical , mientras que el componente subcortical aparece hipointensa en relacion a la sustancia blanca.
Los tubers en nifios mayores y adultos muestran hiposefial en secuencias T1 y sefial mixta en T2 /
FLAIR. La periferia de la circunvolucion expandida es isointensa con respecto a la cortical cerebral
mientras que el componente mas profundo es muy hiperintenso en secuencias T2 y FLAIR. La secuencia
FLAIR, sobre todo 3D FLAIR, es la mas sensible para la deteccion de los tubers corticales. En nifios
mayores y adultos algunos tubers presentan acortamiento en secuencias T1 y no se identifican con
facilidad por la mielinizacidn, las secuencias T1 con transferencia magnética facilitan su deteccion.
Cuando los tubers corticales degeneran se calcifican y aparecen hiperintensos en T1 e hipointensos en
T2 con leve relce tras contarste (entre un 3-5% de los tubers corticales). Algunos tubers tienen una
apariencia quistica (hipointensos en secuencia FLAIR), son mas frecuentes en nifios pequefios,
generalmente menores de 7 afios, y se asocian con mas frecuencia con crisis epilépticas. Los pacientes
con ET presentan una arquitectura andmala cortical y alteraciones en la integridad axonal secundaria a la
presencia de los tubers con un aumento de los valores del coeficiente de difusion aparente (ADC) y una
disminuciéon de los valores de la fraccion de anisotropia (FA) en los estudios de tensor de difusion. Del
mismo modo, grandes areas de FDG-PET hipometabolismo dentro de los tubers se correlaciona con
aumento de la epileptogenicidad.Figl7, Fig,18 y Fig.19

* Lesiones de sustancia blanca

Estas lesiones WM se ven en 100% de los casos. A pesar de que se considera un criterio de "menor" para
el diagnostico de ET, su aspecto es muy caracteristico de la enfermedad. Representan elementos
neuronales y gliales heterotopicos detenidos durante la migracion cortical. Tienen una histologia muy
similar a los tubers corticales y a las displasias corticales focales tipo IIb.

RM fetal: estas lesiones de sustancia blanca tienen las mismas caracteristicas de sefial que los tubers
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corticales. Son lesiones lineales o estriadas en forma de cufia que se extienden a lo largo de bandas
radiales desde los ventriculos a la superficie inferior de los tubers corticales, hiperintensas en T1 e
hipointensas en T2. En las secuencias inversion recuperacion las lesiones de sustancia blanca muestran
hipersenal, al igual que los tubers corticales, facilitando su deteccion.Fig.15 y Fig.16

RM postnatal: en el cerebro sin mielinizar estos focos lineales aparecen levemente hiperintensa en T1
con respecto a la sustancia blanca. En los nifios mayores y adultos muestran hiperintensidad en
secuenciasT2 / FLAIR y T1 con transferencia magnética.

Si se calcifica la lesion como con los tubers corticales existe un acortamiento T1 y T2 siendo la imagen
similar a la RM fetal y cerebro sin mielinizar. Al igual que con los tubers corticales, el realce solo es
visible si la lesion ha degenerado; en estas condiciones, la calcificacion estd generalmente presente. En el
50% de los pacientes se identifican pequefios quistes en la sustancia blanca de intensidad de sefial similar
al LCR que no realzan tras contraste intravenoso.Fig.17 y Fig.18

B. ANOMALIAS ASOCIADAS:

- Rabdomiomas cardiacos: 50% de los pacientes

- Angiomiolipomas renales : 40-80% de los pacientes.

- Quistes renales: <50 % de los pacientes.

- Carcinoma renal: 2-3% de los pacientes.

- Hamartomas retinianos: 40-50% de los pacientes siendo bilateral en un tercio de los pacientes.

- Polipos gastrointestinales hamartomatosos y fibromas gingivales orales.

- Aneurismas arteriales, incluyendo la aorta, aneurismas periféricos e intracraneales

- Linfangioleiomiomatosis: 1% al 26% de los pacientes.

- Lesiones 6seas esclerosas en calota y lesiones Oseas liticas en metacarpos y falanges de las manos.
Los rabdomiomas de peuefio tamafio son dificiles de identificar en la RM fetal ya que son isointensos o
levemente hiperintensos con respecto al miocardio en secuencias SSFSE T2 y FIESTA. La secuencia
triple inversion recuperacion (inversion de sangre, grasa y miocardio) utilizada en cardio-RM, con gating
periférico de la madre, ayuda al diagndstico mostrando los rabdomiomas hipersefial que lo diferencian
del miocardio.Fig.20 y Fig.21

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

En presencia de una masa cardiaca, el diferencial mas comun es un fibroma cardiaco que es tipicamente
solitario e hipointenso T2 y se puede ver con anomalias orofaciales y sindrome de Gorlin.

La lesion cerebral unica debe diferenciarse de la hemorragia subaguda, infeccion congénita, isquemia,
malformaciones del desarrollo cortical o tumor.

Cuando las lesiones son multiples y periventriculares hay que hacer el diagndstico diferencial con
hemorragia de la matriz germinal, heterotopias periventriculares o calcificaciones periventriculares por
infeccion congénita.Fig. 22, Fig.23, Fig.24, Fig.25, Fig.26, Fig.27,

Fig. 28, Fig.29, Fig.30, Fig.31, Fig.32 y Fig.33

PRONOSTICO

Ante el diagnostico de rabdomioma es necesario una vigilancia estrecha. Los rabdomiomas tienden a
aumentar de tamafio en el utero y disminuir después del parto, con un 80% de resolucion en la infancia.
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La mayoria son bien tolerados, con un riesgo de mortalidad del 4%-6%. La presencia de una lesion > 3
cm, arritmia fetal y / o la funcion cardiaca fetal comprometida por la obstruccion tumoral justifica el uso
de medicacion prenatal, parto prematuro, y/o cirugia. El porcentaje de partos prematuros en ET es tan
alto como un 35% y el de parto por cesarea un 33%

La triada clinica de TS, epilepsia, retardo mental, y angiofibromas faciales esta presente sélo solo el 30%
a 40% de los pacientes. Aunque el prondstico posnatal de la esclerosis tuberosa detectada prenatalmente
es variable (desde benigna hasta extremadamente grave o mortal), lo cual hace dificil el consejo
genético, la deteccion prenatal del trastorno es importante, dado que la proporcidon de pacientes con crisis
epilépticas (80-90%), a veces intratables, retraso mental (50%) y trastornos de la conducta, el lenguaje y
la comunicacion —incluidos los trastornos del espectro autista— (50-60%), entre otras complicaciones, es
elevada. Existe una correlacion postnatal entre el nimero, el tamafio, y, sobre todo, el volumen de las
lesiones cerebrales y el desarrollo neuroldgico. Sin embargo, es mas dificil de predecir el resultado en
estudios prenatales dado de baja resolucion en imagenes del feto y la posibilidad de no visualizar las
lesiones que se formen en el ultimo periodo del embarazo o periodo postnatal.

La ET asociada a la enfermedad renal también aumenta el riesgo de complicaciones perinatales,
incluyendo insuficiencia renal, polihidramnios y oligohidramnios. En el periodo postnatal las
complicaciones renales son la segunda causa mas comun mortalidad por detras de la afectacion
neuroldgica, con un riesgo del 10% de desarrollar insuficiencia renal o hipertension. Los
angiomiolipomas que estan presentes en el 60% y el 80% de los pacientes con ET son benignos, pero
pueden causar morbilidad el 10% de los casos debido hemorragia, ya sea espontdnea o secundaria a
traumatismo. La asociacion con la enfermedad poliquistica renal se observa en el 5% de los pacientes
con ET y confiere un peor prognosis. Se asocian a carcinomas renales se ven en un 2% a 3% de los
pacientes.

En las pacientes con linfangioleiomiomatosis un 5% desarrollan enfermedad pulmonar clinicamente
progresivay el 40% de las mujeres presentan anomalias en TC con

enfermedad pulmonar intersticial, quistes pulmonares y derrames pleurales quilosos. Este progresivo
transtorno se caracteriza por disnea (83%), neumotorax recurrentes (69%), tos (66%) y hemoptisis
(20%). En la fase terminal es necesario el trasplante pulmonar.

Imagenes en esta seccion:
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REVISION DEL TEMA

| HALLAZGOS RADIOLOGICOS i

RABDOMIOMAS Y TUBERS CORTICALES

Ecografia fetal, (EG: 33,3s). (A) Imagen cardiaca en 4 cimaras, B) imagen axial. Rabdomiomas
ventriculares bilaterales hiperecogénicos (cabezas de flecha negras). Tubers corticales levernente
hipercogénicos (flechas blancas)

Fig. 1: Fig.1
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| REVISION DEL TEMA |

HALLAZGOS RADIOLOGICOS
ASTROCITOMA DE CELULAS GIGANTES Y NODULOS SUBEPENDIMARIOS

— —- - _——— -

T

S -

Ecografia fetal. (EG: 30s). (A) Imagen coronal.(B) Imagen axial, Astrocitoma de células gigantes subependimario que
impronta el asta frontal derecha (flecha roja) y produce leve ventriculomegalia derecha (cabeza de flecha blanca).
Nédulo subependimario que impronta la pared del ventriculo lateral derecho (flecha blanca).

Fig. 2: Fig.2
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REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

NODULOS SUBEPENDIMARIOS

- s B

RM fetal. (EG: 29,3). (A y B) Axial SS FSE T2. (Cy D) Coronal SS FSE T2. (E y F ) Sagital FSE T2
Pequedios nodulos subependimarios bilaterales, hipointensos en T2, en los surcos tilamo
caudados que improntan las paredes de los ventriculos laterales (flechas blancas).

Fig. 3: Fig.3
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REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

RM fetal. (EG: 27,4 5). (A y B) . Sagital SS FSE T2. (Cy D) Axial SS FSE T2, (E y F) Coronal SSFSE T2, Pequeiios
nédulos subependimarios bilaterales en los surcos tdlamo-caudados, hipointensos en T2, que improntan

las paredes de los ventriculos (flechas blancas)

Fig. 4: Fig.4
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l REVISION DEL TEMA |

HALLAZGOS RADIOLOGICOS
NODULOS SUBEPENDIMARIOS

’

D | [E W \F

RM fetal. (EG: 37 5). (A) Sagital SS FSE T2, (8 JSagital eco de gradiente T1. (C) Coronal S5 FSE T2, (D) Axial eco de
gradiente T1. Nodulo subependimanio (hipointenso en T2 ¢ hiperintenso en T1)gue imgronta o foramen de Moo
derecho (fecha blanca). (E) Sagital 5SS FSE T2. (F) Coronal eco de gradiente T1, NOdulos subependimanios inguierdos
(hipointensos en T2 e hiperintensos en T1) {cabezas de NMecha blanca). Las secuencia eco de gradiente T1 facilita la
detectidn de nddulos subependimarnios que aparecen hiperistensos. En La ecografia previa realizada en esta misma
semana gestaciona (semana 37) no se describen alteraciones cevebrales

Fig. 5: Fig.5
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| REVISION DEL TEMA |

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

NODULOS SUBEPENDIMARIOS (1)

RM fetal. (EG: 32,63). (A y B) . Sagital SS FSE T2. (Cy D) Axial SS FSE T2. (E y F) Coronal SSFSE T2.
Pequedios nédulos subependimarios bilaterales en los surcos tilamo-caudados, hipointensos en
12, que improntan las paredes de los ventriculos (flechas blancas)

Fig. 6: Fig.6
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| REVISION DEL TEMA l

HALLAZGOS RADIOLOGICOS
NODULOS SUBEPENDIMARIOS (2)

RM fetal. (EG: 32,6s). (A). Imagen de difusion sagital y (B) Mapa del coeficiente de difusion exponencial sagital. Nodulos
subependimarios hiperintensos (flechas blancas) . (C) Mapa del coeficiente de difusidn aparente sagital . Nodulos
subependimarios hipointensos (cabeza de flecha blanca). (D). Imagen de difusion sagital , (E) Mapa del coefidente de
difusién exponencial sagital (F) Mapa del coeficiente de difusién aparente sagital . Los nddulos subependimarios
muestran disminucion de los valores de ADC { 0,931x10-3 mm2/s ) con respecto al tdlamo ( 1,44x10-3 mm2/s )

Fig. 7: Fig.7
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REVISION DEL TEMA

] HALLAZGOS RADIOLOGICOS

NODULOS SUBEPENDIMARIOS

Ji

5 .4'\ > / . \3.'”\»’/

!
RM craneal . (A y B) 3D eco de gradiente T1. Imigenes axiales (C). 3D eco de gradiente T1
Imagen sagital, (D y E) Axial FSE T2. (F). Coronal FSE T2. Pequefios nodulos subependimarios
bilaterales, isointensos en T1 e hipointensos en T2 , en los surcos télamo-caudados que
improntan las paredes de los ventriculos laterales (flechas negras)

Fig. 8: Fig.8
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REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS
NODULOS SUBEPENDIMARIOS (2)

M fetal, (EG: 33,3s). (A ). Imagen de difusion axial y (B) Mapa del coeficente de difusion exponencial axial. NOdulos subependimarnios
hiperintensos en los forhmenes de Monro (lechas Blancas) . (C) Mapa del coeficente de difusion aparente axal . NOdulos subependimanos
hipointensos (cabeza de flecha blanca). (D). Imagen de difusion axial y (E) Mapa del coeficente de difusion exponencial axial, Nodulos
subependimanos Mperintensos en los sarcos tilamo caudados (Mechas blancas abiertas). (F) Mapa del coeliciente de difusion aparente axial
Nodulos subependimanos hpoistensos en Jos surcos tilamo caudados (cabezas de Mechas blancas abiertas). La secuencia de difusion facilita
la deteccion de nOdulos subependimarios.

Fig. 9: Fig.9
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REVISION DEL TEMA

] HALLAZGOS RADIOLOGICOS

NODULOS SUBEPENDIMARIOS

Ji

5 .4'\ > / . \3.'”\»’/

—

!
RM craneal . (A y B) 3D eco de gradiente T1. Imigenes axiales (C). 3D eco de gradiente T1
Imagen sagital, (D y E) Axial FSE T2. (F). Coronal FSE T2. Pequefios nodulos subependimarios
bilaterales, isointensos en T1 e hipointensos en T2 , en los surcos télamo-caudados que
improntan las paredes de los ventriculos laterales (flechas negras)

Fig. 10: Fig.10
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l REVISION DEL TEMA |

' HALLAZGOS RADIOLOGICOS

NODULOS SUBEPENDIMARIOS

G—

—
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RM craneal . (A) Sagital SE TL1. (B ). Axial FSE T2. (C ) Coronal FSE T2. (D). Coronal FR. (E). Axial eco de gradiente T2 [T2%). Pequenos
nOdulos subependimarios bilaterales, sorintensos en T1 y en secuencia FIR ¢ hipointensos en T2 y T2* localizadaos en Jos surcos tikamo-
candados que improntan Las paredes de los ventrculos laterales (Aechas negras). (Fy G) 3D eco de gradiente T1 con supresion de grasa
tras contraste intravenoso, imagenes axiales, . (M) 3D eco de gradiente T1 con supresion de grass tras contraste intravenoso, magen
coronal. Alguncs nGdulos subependimanos muestran un leve realce tras contraste (Mechas blancas).

Fig. 11: Fig.11

Pagina 19 de 42 www.seram.es




REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

ASTROCITOMA DE CELULAS GIGANTES

RM fetal, (EG: 30 s) : (Ay B). Sagital 55 FSE T2. (C.) Coronal 55 FSE T2. (Cy D ) Axlal 55F SE T2, (F.) Axial FIESTA. Astroccitoma de células
gigantes adyacente ol foramen de Monro derecho [lechas blancas jque produce vestriculomegalia derecha [ cabeza de Mlecha negra)
NOdulos subependimarnios (fechas blancas absertas), Tubers corticales fromtales billsterales ( cabeza de Necha blanca). Rabdomioma
cardiaco que ocupa la totalidad del ventrioulo iaquierdo (echa negra). EG: 30,

Fig. 12: Fig.12
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REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS
ASTROCITOMA DE CELULAS GIGANTES

! : | B |
RM craneal . (A) TAC craneal sin contraste. . Astrocitoma de células gigantes adyacente al foramen de Monro
derecho isodenso (flecha blanca) . Tuber cortical calcificado frontal izquierdo (cabeza de flecha blanca) y nddulos
subependimarios calcificados (flechas blancas abiertas.) (B) Axial FLAIR . (C) Sagital FSE T1.(D). Coronal FSE T2, (E )
Axial eco de gradiente T2. (F). Axial 3D eco de gradiente T1 con contraste. (G y H) Coronal 3D eco de gradiente T1
con contraste. Astrocitoma de células gigantes adyacente al foramen de Monro derecho con efecto de masa sobre
el septum pellucidum que realza tras contraste intravenoso (flechas blancas). Taber calcificado frontal izquierdo
(cabeza de flecha blanca)

Fig. 13: Fig.13
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REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

TUBERS CORTICALES

e S— L

RM fetal. (EG: 29,3). (A ) Sagital SS FSE T2, (B) Axial SS FSE T2, (C) Fast Inversion Recuperacion,
(FIR). (D). Coronal SS FSE T2. (E) Axial FSE T2 (flechas blancas). (F) Axial FIR Tubers corticales en
la unidn cértico-subcortical hipointensos en T2 (flechas blancas). Las secuencias FIR facllitan la

deteccion de los tubers corticales que muestran hipersefial (flechas negras).

Fig. 14: Fig.14
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REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

TUBERS CORTICALES Y LESIONES DE SUSTANCIA BLANCA

/',‘r '
o

RM fetal. (EG: 27,4 s). (A) Sagital SS FSE T2. (B) Coronal SS FSE T2. (C) Axial SSFSE T2. (D) Axial FIR. (E) Axial SS FSE T2. (F) FIR.
Tubers corticales bilaterales en la unién cértico-subcortical hipointensos en T2 (flechas blancas). Lesion en sustancia blanca
que se extiende desde region insular derecha a sustancia blanca periventricular (cabeza de flecha blanca). Las secuencias FIR
facilitan la deteccidn de los tubers corticales (flechas blancas abiertas) y de las lesiones de sustancia blanca (cabeza de flecha

negra) que muestran hipersefial

Fig. 15: Fig.15
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REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

TUBERS CORTICALES Y LESIONES DE SUSTANCIA BLANCA

RM fetal. (EG: 29,3). (A y B) Sagital SS FSE T2, (Cy D) Axial SS FSE T2, (E y F ) Coronal FSE T2
Tubers corticales bilaterales en la unidn cortico subcortical (flechas blancas). Lesiones en
sustancia blanca que se extienden desde sustancia blanca subcortical a sustancia blanca
periventricular, hipointensas en T2

Fig. 16: Fig.16
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| REVISION DEL TEMA |

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

TUBERS CORTICALES Y LESIONES DE SUSTANCIA BLANCA

RM craneal . (A y B) Coronal 3D FLAIR . (C, Dy E). Axial 3D FLAIR. (G y H) Sagital 3D FLAIR. (F). Multiples tubers
corticales bilaterales cortico-subcorticales hiperintensos en secuencia FLAIR (flechas blancas). Lesiones de
sustancia blanca que se extienden desde sustancia blanca subcortical a sustancia blanca periventricular
(cabezas de flecha blancas)

Fig. 17: Fig.17
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REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

TUBERS CORTICALES

—
-~

G\ || «

RM craneal . (A B, Cy D) Axial FLAIR . { E). Sagital SE T1. (F y G) Coronal FSE T2. (G) FIR. Maltiples tubers
corticales bilaterales cortico-subcorticales hiperintensos en secuencia FLAIR (flechas blancas). Existe un tuber
de apariencia quistica (flecha blanca abierta) hipointenso en T1 y FIR presentando en secuencia FLAIR una
ona central hipointensa y una zona periférica hiperintensa. Lesiones de sustancia blanca que se extienden
desde sustancia blanca subcortical a sustancia blanca periventricular (cabezas de flecha blancas)

Fig. 18: Fig.18
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REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

TUBERS CORTICALES (difusion media y fraccion de anisotropia)

TN

E -

RM craneal . (A ) Imagen de tensor de difusion. (B). Mapa de difusion media, (C) Mapa de fraccion de anitsotropia. Bl tuber cortical fromtal
derecho tiene un aumento de La difusién media del 65% con respecto al lado contralateral sano y una daminucion de & fracoion de
antsotropsa ded 68% con respecto al lado contralateral. [ D ) magen de tensor de defusion. (E). Mapa de difusion media, [F) Mapa de fraccién
de anisotropia, El tiber cortical frontal derecho tiene un aumento de ka difusidn media del 53% con respecto al lado contralateral sano y una
disrmenucion de ka fraccion de anisotropia ded 43% con respecto al lado contralateral sano,

Fig. 19: Fig.19
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REVISION DEL

' HALLAZGOS RADIOLOGICOS

:
!
;
- |
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RABDOMIOMAS

Rabdomioma cardiaco.(EG: 27,4 5). (A y B) Ecografia fetal con plano de 4 cimaras. Masa hiperecogénica en ¢l apex del
ventriculo inquierdo en intimo contacto con el septo interventricular (flechas negras). (Cy D) RM fetal. Axial Triple
Inversion Recuperacion con gating periférico materno. Masa hiperintensa en el apex del ventriculo izquierdo en intimo

contacto con ¢l septo interventricular (flechas blancas).

Fig. 20: Fig.20
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| REVISION DEL TEMA |

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

RABDOMIOMAS

[+

Rabdomioma cardiaco (EG: 30 5).(A) Ecogralia; (B) Eco-Doppler; (C) Axial
SSFSE T2; (D) Axial FIESTA. Rabdomioma cardiaco que ocupa la
practica tolalidad del ventriculo zquierdo (flechas blancas)

Fig. 21: Fig.21
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REVISION DEL TEMA

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

DISPLASIA FRONTONASAL Y HETEROTOPIAS SUBEPENDIMARIAS

RM fetal . (EG: 19,5) (A) Sagital SSFSE T2, Improntas en la pared del atrio ventricular izquierdo por
heterotopias subependimarias (Recha). Control a la semana 29 (B) Sagital SSFSE T2. Hallaxgos
similares a RM previa. Control postnatal (C) y (D) 3D SPGR con reconstrucciones VR. Se confirma la
existoncia de heterotopia peratrial zquierda y se identifican mumerosas heterotopias periventriculares
(E) Ecografia 3D prenatal, reconstruccion tridimensional en superficie; (F) Fotografia postnatal

Fig. 22: Fig.22
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REVISION DEL TEMA

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

HETEROTOPIAS SUBEPENDIMARIAS RM fetal (1)
[ |
- —

RM fetal. (EG: 24,4 5). (Ay B) Coronal SSFSE T2. (C) Axial SS FSE T2, Moderada ventriculomegalia
bilateral y heterotopias periventriculares adyacentes a astas occipitales y atrio ventricular izquierdo
{flechas blancas) RM fetal . Control { EG: 32 5). (D y E) Coronal FSE T2, (F) Axial FSE T2. Se confirma
la presencia de heterotopias periventriculares (cabezas de flecha blancas).

Fig. 23: Fig.23
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l REVISION DEL TEMA I

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

HETEROTOPIAS SUBEPENDIMARIAS RM postnatal (2)

DOCTN
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RM postnatal (1 mes y 10 dias). (A y B) Coronal FSE T2. (C) Axial FSE T2. (D y E) 3D Eco de
gradiente T1. (F) Fast Inversién Recuperacién. Se confirma el diagnéstico prental de heterotopias
periventriculares adyacentes a astas occipitales y atrio ventricular izquierdo (flechas blancas).

Fig. 24: Fig.24
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REVISION DEL TEMA

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL |

INFARTO AGUDO BILATERAL DE LA MATRIZ GERMINAL CON PEQUENA HEMORRAGIA
INTRAVENTRICULAR BILATERAL (1)

RM fetal, EG:26+1 5. (A) Axdal 55 FSE T2. (B JEPI Eco de gradiente T2, Peguefio sangrado en astas occipitales | Mechas blancas). {C€)
Axial Imagen de difusion. Hiperintensidad en matrices germinales por isquemia aguda (Mecha negra). (D). Axial Mapa de ADC
Dismanucion del ADC con imagen hipointenss en matrices germinales por isquemia aguda (Mecha negra). € Sagital nagen de difusion,
Hiperistensidad en matriz germinal derecha por isquemia aguda (Rlecha negra). (F). Sagital. Mapa de ADC. Disminucion del ADC con
imagen hipointensa en matriz germinal derechs por isquemia aguda (Necha negra)

Fig. 25: Fig.25
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REVISION DEL TEMA

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

INFARTO SUBAGUDO VENOSO CON HEMORRAGIA INTRAVENTRICULAR Y HEMORRAGIA DELA N
GERMINAL, CONTROL 32 SEMANA (2)

ADC: 1,52-1.47 x 10-3 mm¥/s

Fig. 26: Fig.26
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| REVISION DEL TEMA |

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

HEMORRAGIA INTRAVENTRICULAR BILATERAL CON INFARTO AGUDO EN CORONA
RADIADA IZQUIERDA (1)

Fig. 27: Fig.27
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REVISION DEL TEMA

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

HEMORRAGIA INTRAVENTRICULAR BILATERAL CON INFARTO AGUDO EN CORONA
RADIADA IZQUIERDA (2)

D

Coronal. Imagen de difusién. Infarto en corona radiada izquierda (f as). (F). Mapa
de ADC. Existe una disminucion del 67% del valor del ADC compatible con lesidn isquémica aguda

Fig. 28: Fig.28
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REVISION DEL TEMA I

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

INFECCION POR CMV: CALCIFICACIONES PERIVENTRICULARES

Ecografia fetal (EG: 28 s). Las imagenes ecograficas coronales(A y B)
muestran calcificaciones puntiformes (flechas blancas).

Fig. 29: Fig.29
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REVISION DEL TEMA

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

INFECCION POR CMV: CALCIFICACIONES PERIVENTRICULARES

——————

-

~5¥—__;

Ecografia postnatal al mes de vida. La imagen
ecogréfica en sagital (A) muestra calcificaciones
puntiformes (flecha sdlida).

RM fetal al mes de vida. Axial 3D FSPGR (B) y
sagital 3D FSPGR (C) muestran calcificaciones
puntiformes (flechas abiertas).

Fig. 30: Fig.30
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REVISION DEL TEMA

= DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

INFECCION POR CMV: QUISTES PERIVENTRICULARES

A J
RM fetal (EG: 35 s). (A) Coronal SS FSE T2. (B
Axial SS FSE T2. (C) Sagital SS FSE T2. Quistes
periventriculares bilaterales en la matriz

germinal (flechas blancas).

Fig. 31: Fig.31
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REVISION DEL TEMA

= DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

INFECCION POR CMV: QUISTES PERIVENTRICULARES

A J
RM fetal (EG: 35 s). (A) Coronal SS FSE T2. (B
Axial SS FSE T2. (C) Sagital SS FSE T2. Quistes
periventriculares bilaterales en la matriz

germinal (flechas blancas).

Fig. 32: Fig.32
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REVISION DEL TEMA

HALLAZGOS RADIOLOGICOS

INFECCION POR CMV: ANOMALIAS CORTICALES

—— —_— I—
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LI ; - | [F 3 1Y
RM fetal. (EG: 35S). (A y B) Axial SS FSE T2. (C) Coronal SS FSE T2. Polimicrogiria frontal e

insular izquierda (flechas blancas). RM postnatal . Control ( 8 dias de vida). (D y E) Axial FSE T2.
(F) Coronal FSE T2. Polimicrogiria frontal e insular izquierda (cabezas de flecha blancas)

Fig. 33: Fig.33

Conclusiones

El diagndstico prenatal de la ET se lleva a cabo, sobre todo, tras la deteccion por ecografia de
rabdomiomas cardiacos como primer indicio (a veces incluso antes de las 20 semanas de gestacion), y
con mucha menor frecuencia tras detectar lesiones cerebrales. Sin embargo, una proporcion variable de
fetos con una afeccion cardiaca demostrable prenatalmente mediante ecografia ain no puede
diagnosticarse de las lesiones cerebrales mediante esta técnica, ni siquiera durante el final del segundo o
incluso el tercer trimestre de gestacion, lo que es importante para el pediatra desde el punto de vista
pronostico (de cara a un cuidado posnatal adecuado, como la prevencion de la epilepsia o la hidrocefalia)
y del consejo genético.

Con los datos disponibles actualmente, la ET debe sospecharse en todos los fetos con uno o mas
rabdomiomas cardiacos y es mayor la probabilidad de asociacidon cuanto mayor es el nimero de
rabdomiomas. Los hamartomas corticales (tumores formados por células displasicas) y los nddulos
subependimarios son los dos tipos principales de lesion en el sistema nervioso central en el feto y en el
neonato con ET. Parece que la ecografia fetal es una técnica poco sensible para este propésito. La RM

Pagina 41 de 42 www.seram.es




permite realizar un diagndstico mas preciso de la esclerosis tuberosa, ya que es capaz de detectar
precozmente las lesiones descritas. Si la RM fetal no es diagnostica debemos realizar una RM postnatal
para detectar las lesiones de pequefio tamafio no visualizadas en la RM fetal o aquellas lesiones de
aparicion posterior al estudio prenatal.
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