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Caso clinico

Rabdomiomi multipli in eta neonatale.
Descrizione di un caso clinico
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Rhabdomyomaisarare primary benign cardiac tumor usually diagnosed in newborn and infan-
cy. Theauthorsreport a case of multiple and completely asymptomatic rhabdomyoma, diagnosed by

echocar diogr aphy.
(Ital Heart J Suppl 2000; 1 (4): 547-550)

Introduzione

Il rabdomioma & una neoplasia cardiaca
primitiva molto rara che si riscontra gene-
ralmente nel bambino entro il primo anno
di vital. La prima descrizione autoptica di
guesto tumore € stata effettuata da Von
Recklinghausen? nel 1862. Successive de-
scrizioni in letteratura hanno riportato
un'incidenzadi circalo 0.015% dei reperti
autoptici®,

Si ritiene che queste formazioni piu che
vere e proprie neoplasie siano degli amar-
tomi miocardici in cui le cellule neoplasti-
che tendono progressivamente a perdere la
capacita mitotica e che, alivello ultrastrut-
turale, sono costituiti da cellule ricche di
glicogeno e peptide natriuretico atriale**.

[l rabdomioma puo avere unalocaizza
zione intramurale o endocardica e, per o
piu, prende origine dal setto interventrico-
lare estendendosi solitamente verso uno od
entrambi i ventricoli senza alcuna predile-
zione di lato. In circa un terzo del casi pud
interessare anche gli atri, mentre nel 90% e
costituito da masse multiple che possono
avere dimensioni variabili: nella meta dei
casi sono visibili solo a microscopio, men-
tre nell’ altra meta possono raggiungere di-
mensioni tali da causare ostruzione delle
camere cardiache o degli osti valvolari.

Nel 30-60% dei casi il rabdomioma é
associato a scleros tuberosa, una sindrome
familiare caratterizzata da amartomi di di-
versi organi, epilessia, oligofrenia ed ade-
nomi sebacei .

L etecniche diagnostiche anostradispo-
sizione per ladiagnosi di rabdomiomasono
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la risonanza magnetica nucleare, la tomo-
grafia assiale computerizzata e la ventrico-
lografia; tuttavia, I’ ecocardiografia ha per-
messo di ottenere ladiagnosi con basso co-
sto, facileripetibilitaed elevate sensibilitae
specificitd. Infatti, il riscontro ecocardio-
grafico di masse multiple oppure di un’ uni-
ca massa associata a sclerosi tuberosa &, a
tutt’ oggi, criterio sufficiente per unacorret-
ta diagnosi anche in assenza di dimostra-
zioneistologica® .

Le manifestazioni cliniche di questa
neoplasianon sono univoche, in quanto esi-
ste un ampio spettro di presentazione della
malattia. Infatti, in base allalocalizzazione
ed al volume delle masse intracardiache é
possibile riscontrare dei casi totalmente
asintomatici oppure atri con manifestazio-
ni cliniche che vanno dallacianosi (per for-
zatura del forame ovale) all’embolia cere-
brale, dalle aritmie alo scompenso cardia-
co congestizio o alla simulazione di steno-
si valvolari mitralica, aortica o sub-aortica.
Le forme piu gravi possono portare a mor-
te cardiacaimprovvisa o a sindromi ostrut-
tive che necessitano di intervento chirurgi-
co d'urgenza, mentre nelle forme asinto-
matiche sono utili controlli clinici ed eco-
cardiografici seriati per valutarel’ evoluzio-
ne della malattia'®2*,

La storia naturale del rabdomioma non
e chiara, acuni autori hanno segnalato I’ in-
cremento delle dimensioni delle masse
rafforzando I’ipotesi che questo tumore ab-
bia una prognosi infausta e suggerendo la
necessita dell’'immediato intervento di ri-
mozione della neoplasia?®?t. Al contrario,
piu recentemente, in letteratura sono ripor-
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tate numerose segnalazioni sullaregressione spontanea
delle masse e laloro completa scomparsaentro i primi
anni di vita?>2°, 1| meccanismo con cui avviene la pro-
gressivariduzione di questo tumore non & noto.

Descrizione del caso

Il caso clinico giunto alla nostra osservazione ri-
guarda un neonato maschio (MC) nato a termine, da
parto cesareo, con peso ala nascita di 3.350 kg e pun-
teggio di Apgar di 8 e 10 a primo e quinto minuto dal-
la nascita. Le condizioni cliniche del neonato erano
buone con obiettivita toracica e cardiaca negative.

Nell’ambito di una valutazione cardiologica clini-
co-strumentale attaavalutare I’ incidenzadi cardiopatie
congenite in una popolazione consecutiva di neonati, il
bambino veniva sottoposto routinariamente, il giorno
dopo la nascita, ad esame obiettivo del cuore, elettro-
cardiogramma ed ecocardiogramma.

L’ esame obiettivo del cuore evidenziava attivitacar-
diacaritmica, sdoppiamento fisiologico del secondo to-
no, non toni aggiunti né rumore di soffi.

Il tracciato elettrocardiografico mostrava ritmo si-
nusale con frequenza cardiaca di 130 b/min, prevalen-
za ventricolare destra, nella normaiil ritmo, la condu-
zione e laripolarizzazione ventricolare.

L’ esame ecocardiografico evidenziava un situs solitus,
normali connessioni atrioventricolari e ventricolo-arterio-
se. Il ritorno venoso era nella norma, il dotto di Botallo
funzionalmente chiuso ed i setti interatriale ed interventri-
colareintegri. Tuttavia, lungo il setto interatride elungoil
terzo medio-puntale della parete libera del ventricolo de-
stro s evidenziavano cinque formazioni iperecogene asu-
perficieliscia, strutturaregolare e margini netti.

La neoformazione adesa a setto interatriale eraro-
tondeggiante e con un diametro di 9 X 14 mm (Fig. 1).

Lamassa piu voluminosa era reniforme, con diame-
trodi 12 X 20 mm, ed eralocalizzataalapuntadella pa-
rete libera del ventricolo destro e s estendeva verso la
base e all’interno del ventricolo destro (Figg. 2 e 3). Al
di sopra di essa erano visibili atre tre neoformazioni
oblunghe, di diametro variabilefra2 X 5mme7 X 5
mm (Fig. 4). Le quattro masse riducevano global mente
il lumedel ventricolo destro di circail 50%. Venivainol-
tre evidenziata un’ipertrofia del setto interventricolare.
L’ atrio destro risultava lievemente dilatato. All’ esame
color Doppler non si evidenziavano ostruzioni a flusso
transtricuspidale o polmonare. L’ esame ecocardiografi-
co consentiva di formulare la diagnos di rabdomiomi
multipli del ventricolo destro e del setto interatriale an-
chein assenza di reperto istologico.

Sulla base della frequente associazione tra rabdo-
mioma cardiaco e sclerosi tuberosa il neonato veniva
sottoposto a tomografia cerebrale ed ecografiarenae e
cerebrale che escludevano la presenza di tale patologia.

Durante la degenza sono stati monitorizzati la fre-
guenza cardiaca, il tracciato elettrocardiografico e le
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Figura 1. Proiezione ecocardiografica sottocostale: adeso al setto inter-
atriale si evidenzia un rabdomioma rotondeggiante del diametro di 9 X
14 mm. L’ atrio destro € lievemente dilatato. Lungo il terzo puntale della
parete libera del ventricolo destro si nota una seconda massa intramu-
rale. IVS= setto interventricolare; LA = atrio sinistro; RA = atrio de-
stro; T = tumore.

Figura 2. Proiezione ecocardiografica sottocostale: alla punta della pa-
rete libera del ventricolo destro si nota una massa reniforme che agget-
taall’interno del ventricolo destro.
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Figura 3. Proiezione ecocardiografica sottocostale: il rabdomioma ha
un diametro di 12 X 20 mm e occlude parzialmente la cavita ventricola-
re destra.
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Figura 4. Proiezione ecocardiografica sottocostale: lungo la parete li-
bera del ventricolo destro si notano quattro rabdomiomi di dimensioni
variabili. AO = aorta; RA = atrio destro; T = tumore.

condizioni cliniche del neonato che sono risultate sta-
bili e nellanorma.

Il piccolo bambino viene tutt’ ora seguito presso il
nostro ambulatorio di ecocardiografia con controlli cli-
nico-strumentali trimestrali. Il follow-up & ancora in
corso, tuttavia a controllo del secondo anno il bambi-
no presenta un buon accrescimento ponderale, le con-
dizioni cliniche sono buone, il tracciato € ettrocardio-
grafico, la frequenza cardiaca e I’ esame obiettivo del
cuore risultano nella norma e non si sono verificate
complicanze emboliche. L'indagine ecocardiografica,
giaal controllo ad 1 anno, ha consentito di evidenziare
una riduzione (> 50%) della neoformazione adesa al
setto interatriale ed unatendenza alla diminuzione del-
le restanti masse. Al follow-up ecocardiografico a2 an-
ni non € piu apprezzabilelaneoformazione adesaal set-
to interatriale segnalata alla nascita, le rimanenti masse
cardiache sono ancora visibili anche se di dimensioni
sensibilmente ridotte (Fig. 5).

Figura 5. Proiezione ecocardiografica sottocostale: il setto interatriale
appare privo di heoformazioni. Lungo il terzo puntale della parete libe-
radel ventricolo destro si nota la persistenza della massa intramurale.
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Discussione

Il caso clinico da noi osservato s caratterizza per
I"assenza di segni e/o sintomi di malattia. Infatti, il ri-
scontro della neoplasia € stato del tutto occasionale e
possibile soltanto perché il neonato era inserito in un
protocollo di studio atto a valutare, mediante ecocar-
diografia, I'incidenza di cardiopatie congenite in una
popolazione consecutiva di neonati.

La mancanza di anomalie dell’ obiettivita cardiaca
puo essere attribuita all’ assenza di ostruzioni a flusso
transvalvolare.

L’andamento della malattia € a tutt’oggi benigno
senza aritmie né complicanze emboliche, I’ accresci-
mento ponderale € risultato normale cosi come le con-
dizioni cliniche del bambino.

Il controllo clinico-strumentale ad 1 anno ha evi-
denziato la tendenza ala riduzione del diametro delle
masse e quello a 2 anni la quasi completa scomparsa
delle neoformazioni. Tutti questi dati sembrano confer-
marei pit recenti “reports’ dellaletteratura sulla beni-
gnitadi questa neoplasia?®31,

Nella nostra casistica I’incidenza di rabdomioma e
risultata pari allo 0.07%; pertanto viene confermata la
rarita della malattia, tuttavia la percentuale risulta si-
gnificativamente superiore ai dati ottenuti dagli studi
sui reperti autoptici®. Questo dato pud essere interpre-
tato in diversi modi: la percentuale da noi ottenuta
soltanto un artificio statistico dal momento che lavalu-
tazione di incidenza di cardiopatie congenite € stata ef-
fettuata soltanto per ladurata di 1 anno e su 1352 neo-
nati consecutivi; oppurel’incidenzadi rabdomiomava
lutata sui reperti autoptici € sottostimata e rappresenta
soltanto quella fascia di casi con gravi malformazioni
cliniche che conducono alla morte. Probabilmente un
certo numero di casi paucisintomatici od asintomatici
possono passare del tutto inosservati ed essere diagno-
sticati solo ad un controllo ecocardiografico occasiona-
le. Sono necessari studi clinici strumentali su pit ampia
scala per verificare lareale incidenza di questa anoma-
lia

Infine, € da sottolineare come I’ indagine ecocardio-
graficasi confermi tecnica strumentale altamente sen-
sibile nella diagnosi di molte cardiopatie anche in as-
senza di manifestazioni cliniche di malattia.

Riassunto

Il rabdomioma € una rara neoplasia primitiva car-
diacadi piu frequenteriscontroin etapediatrica. Lasua
reale incidenza non € nota; tuttavia, viene riportata in
letteratura con una percentuale intorno allo 0.015% dei
reperti autoptici. L’ ecocardiografia € attualmente I'in-
dagine strumentale non invasiva piu sensibile e specifi-
canelladiagnos e nel follow-up di questo tumore. Gli
autori riportano ladescrizione di un caso clinico di rab-
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domioma asintomatico in eta neonatale diagnosticato
mediante ecocardiografia.

Parole chiave: Rabdomioma; Eta neonatale; Ecocar-
diografia.
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