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INTRODUCCION
La esclerosis tuberosa es un trastorno genético autosdomico dominante y multisistémico causado

principalmente por mutaciones en uno de los dos genes supresores de tumores, TSC1 o TSC2, lo que
resulta en una activacion aumentada de la via mTOR. En cuanto a las manifestaciones clinicas, existe una
amplia variabilidad fenotipica, con constelaciones de sintomas que pueden diferir en los drganos
afectados (cerebro, piel, corazdn, ojos, rifiones, pulmones), la edad de presentacidn y la severidad, pero
generalmente con un gran impacto en los aspectos biopsicosociales de la salud y en la calidad de vida (1).

CASO CLiNICO

Gestante de 22 semanas con diagndstico ecografico en semana
20+4 de tumoracidn cardiaca fetal sospechosa de rabdomioma.
Se realiza estudio genético:

- QF-PCR (CBGC): 46XY

- Array-CGH (CBGC) (60K): perfil masculino, sin
desequilibrios cromosdmicos significativos.

- Estudio molecular de los genes TSC1 y TSC2 en trio
(qGenomics, Barcelona): se ha identificado la variante
NM_000368:¢c.1717¢c>T, p.(GIn573Ter) en heterocigosis
en el gen TSC1, de novo, clasificada como patogénica.

El estudio molecular confirma el diagnéstico de Esclerosis tuberosa tipo 1 (OMIM #191100).

DISCUSION

Dada la importancia clinica y las posibles implicaciones tanto en la conducta obstétrica a seguir como en la calidad
de vida del neonato, el diagndstico prenatal resulta imprescindible para poder anticiparnos, tomar conductas activas
en cuanto a la informacion de calidad a la paciente y acompanfarla en su proceso asistencial dandole las opciones
gue mejor se adapten en cada contexto clinico y social.

El conocimiento de los hallazgos ecograficos sugestivos de esta enfermedad nos ayudara a anticiparnos en el
diagnéstico.
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