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Rabdomiomas são os tumores cardíacos fetais mais comuns, constituindo 60 a 86% dos casos.
Localizam-se, em número variável, no miocárdio, preferencialmente no septo interventricular e na
parede livre atrial ou ventricular. Sua associação mais importante é com a Esclerose Tuberosa (ET),
uma doença genética rara, autossômica dominante que decorre da inativação dos genes supressores
tumorais TSC-1 ou TSC-2. A suspeita diagnóstica no pré-natal se dá através do ecocardiograma fetal e
para diagnóstico definitivo exige um dos seguintes achados: identificação de umamutação patogênica
de TSC1 ou TSC2 ou duas características maiores ou 1 característica maior com ≥ 2 características
menores.
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Os casos apresentados reforçam a relevância do ecocardiograma fetal como ferramenta diagnóstica
inicial na suspeita de Esclerose Tuberosa, diante da identificação de rabdomiomas cardíacos. A
avaliação clínica detalhada, aliada à análise genética, foi fundamental para a confirmação diagnóstica
definitiva. Em ambos os casos, foi realizado o aconselhamento genético, permitindo um melhor
entendimento da condição e orientações adequadas às famílias.

Relato do Caso 1: Recém-nascida, M.V.S.S.,
sexo feminino, 8 dias de vida, encaminhada
ao ambulatório de Genética Médica com
suspeita de ET por apresentar rabdomiomas
em ecocardiograma fetal. Ao exame físico,
observamos hemangiomas, manchas
hipocrômicas no tronco e placas
hipocrômicas rugosas, medindo 3x2 cm,
(placas de Chagrém). US transfontanelar
mostrou nódulos subependimários; US de
Abdome Total (USAT) identificou cistos renais
bilaterais e angiomiolipomas.
Ecocardiograma após o nascimento
confirmou os rabdomiomas. Teste genético
detectou a variante patogênica c.724dup
p.(Thr242Asnfs*96), em heterozigose, no exon
8 do gene TSC2.
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Relato de caso 2: Lactente, B.L.S., 7 meses, sexo
masculino, encaminhado para investigação por
suspeita de ET devido aos rabdomiomas em
ecocardiograma fetal. Ao exame físico,
apresentava máculas e manchas acrômicas de
tamanhos variados e contornos irregulares em
todo o corpo. US transfontanelar demonstrou
dilatação dos ventrículos supratentoriais com
nódulos subependimários periventriculares.
Rabdomiomas confirmados por ecocardiograma
pós-natal. USAT apresentou nódulo lobulado com
áreas císticas de permeio. Teste genético detectou
duplicações de significado incerto (chr16:2048586-
2062016dup), em heterozigose, nos éxons 2 a 12
do gene TSC2.
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