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Agenesia pulmonar

MEercepesOLAYA !, GiseL GorpILLO?, CarLOS A. Garcia®, DaviD Torre$

Resumen

La agenesia pulmonar es una alteracién poco frecuente, con predominio en el sexo feme-
nino y sin preferencia por la lateralidad. Reportamos el caso de un recién nacido masculino
con diagnéstico prenatal de hernia diafragmatica. Al nacer, se descarto esta patologiay se
hizo una impresién diagnostica de malformaciéon adenomatoide quistica (malformacién
congénita de la via aérea pulmonexr)agenesia pulmonar. El paciente fallecié a los seis
dias de vida y la necropsia confirmé una agenesia pulmonar.

Palabras claveagenesia pulmonar, malformacion adenomatoide quistica.
Title

Pulmonary agenesis

Abstract

Pulmonary agenesis is an infrequent pathology which occurs predominantly among females
with no lateral preference. We report on the case of a newborn male diagnosed with
prenatal diaphragm hernia though at birth seemed more likely either to be a congenital
cystic adenomatoid malformation (congenital pulmonary airway malformation) or
pulmonary agenesis. The patient died six days after birth and necropsy confirmed pulmonary
agenesis.

Key words: pulmonary agenesis, congenital cystic adenomatoid malformation.
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Introduccion Reporte de caso

La ausencia de pulmén, conocida EIl paciente fue fruto de la primera
como agenesia pulmonas una mal- gestacién de una madre de 18 afios,
formacién rara, incompatible con la con 38 semanas de edad de gestacion,
vida cuando es bilateral; cuando eslasificado como de alto riesgo en los
unilateral, puede ser asintomatica ocontroles prenatales por diagndstico
sintomatica. Puede asociarse con otrascografico de hernia diafragmética y
malformaciones —cardiovasculares,secuestro pulmonar, con examenes
gastrointestinales, esqueléticas, de Igaraclinicos negativos para el comple-
cara, el oido o el sistema urinario— lojo TORCH, sifilis y VIH.
cual empeora el prondstico. Hay al-
gunos casos con alteraciones cromo- La madre consulté a urgencias de
sémicas. La etiologia incluye factoresginecologia por presentar actividad
genéticos, teratogénicos y mecanicosuterina, por lo que fue llevada a ceséarea.
Predomina en el sexo femenino. El recién nacido fue de sexo masculi-

no. Al nacer present6 llanto y esfuer-

El cuadro clinico puede ser de difi- zo respiratorio débil, aleteo nasal, re-
cultad respiratoria temprana, grave, ytracciones intercostales, retraccion
muerte. Algunos pacientes presentarsubxifoidea, cianosis generalizada, fre-
infecciones pulmonares recurrentes ycuencia respiratoria de 52 por minuto,
en otros es un hallazgo incidental. Elfrecuencia cardiaca de 142 por minuto
diagndstico se sospecha inicialmente ely saturacion de oxigeno menor de 70%,
la radiografia de térax, en la que se obpeso de 3.000 g. Su edad de gestacion
serva un hemitérax opaco, con desplafue de 38 semanas, segun la escala de
zamiento del mediastino y debffiagma. Ballard. Se auscultaron ruidos cardiacos
El pulmdén contralateral presentaritmicos y ruidos respiratorios con
“hiperinflacion”. La angiografia por estertores y roncus diseminados en
tomografia computadorizada (angio-ambos campos pulmonares.

TC) y la angiografia por resonancia

magnética son las modalidades de elec- Se diagnosticé sindrome de dificul-
cién para confirmar el diagnostico. El tad respiratoria, por lo que se iniciaron
diagndstico diferencial incluye atelec- maniobras de reanimacion cardiopulmo-
tasia total de un pulmén, cambios pornar, con intubacion orotraqueal, soporte
neumonectomia, fibrotérax, cuerpoinotropico y asistencia respiratoria con
extrafio, hipoplasia pulmonar, agene-presion positiva. Se pinzé y se ligé el
sia del hemidiafragma y malformacion cordon umbilical. Se aplico profilaxis
adenomatoide quistica (malformacionoftalmica y umbilical. Se trasladé6 a la
congénita de la via aérea pulmonar). unidad de cuidado intensivo neonatal.
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Se le practicé una ecografia de té-dominal, un catéter dentro de la vena
rax que mostré escaso derrame pleuratava inferior y no se observaron mal-
izquierdo y alteracion del contorno deformaciones.
la pleura visceral, con artificio de re-
verberacién por consolidacion o areas En la radiografia de térax (figura
quisticas. En el hemitérax derechol) se observd el pulmén izquierdo
habia escaso parénquima pulmonahiperinsuflado y herniado hacia el
localizado en el tercio superior, conhemitérax contralateral, con desvia-
desplazamiento del corazén hacia lacién de la silueta cardiotimica hacia el
derecha, posiblemente por atelectasi®emitérax derecho y con éareas radio-
o hipoplasia. La ecografia abdominalltcidas, lo que sugeria como primera
mostré liquido libre en la cavidad ab- posibilidad malformacion adenomatoi-

Figura 1. Radiografia de térax. Hay opacidad completa del hemitérax derecho, el cual es
pequefio y tiene disminucion de la amplitud de los espacios intercostales, con desplazamiento
del cardiomediastino hacia la derecha por la importante pérdida de volumen de este hemitorax.
El pulmén izquierdo se encuentra hiperinsuflado en forma compensatoria y presenta un
infiltrado intersticial reticular. El tubo endotraqueal se encuentra en una posicion alta.
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de quistica, sin poder descartar hipozén pes6 35 g, el epicardio era nor-
plasia pulmonar. También, se practi-mal y las cuatro cavidades tenian con-
c6 un ecocardiograma con hallazgo§ormacion y morfologia adecuadas,
de ductusarterioso persistente rever- aunque con comunicacién interauricu-
S0, agenesia de la arteria pulmonar defar de tipoostium secundurde 0,6 cm
recha yostium secundurpequefio. (figura 2); los sistemas valvulares eran
normales: véalvula tricispide de 3 cm,
Presenté una pobre respuesta apulmonar de 2 cm, mitral de 3,5 cm y
manejo instaurado, con tendencia a laortica de 1,8 cm. Los grandes vasos
hipotension, retencién importante detenian origen y trayecto usuales, con
CO,, glucometrias elevadas y oliguria. agenesia de la arteria y la vena pul-
Fue valorado por el Servicio de Neu-monares derechas.
mologia, donde consideraron como
impresion diagnostica malformacién  Habia agenesia del bronquio y del
adenomatoide quisticeersusagene- pulmén derechos. El pulmén izquier-
sia pulmonar. A los 6 dias de vida,do pes6 30 g y habia alteracion de su
presentd bradicardia con hipoperfu-lobulacion por ausencia de cisura (fi-
sion generalizada, que no respon-gura 3); al corte, era de aspecto con-
di6 a las maniobras de reanimacion ygestivo y con signos de edema. El
fallecio. diafragma, los 6rganos abdominales y
los retroperitoneales no presentaron
lesiones. Los 6rganos genitales inter-
nos eran masculinos y los testiculos
La antropometria del recién naci- S€ recuperaron dentro de la bolsa
do fue la usual. En el examen exteriorescrotal. No se recibi6 placenta.
no se encontraron alteraciones
morfoldgicas. Se observo congestion EN el examen microscépico del
cefalica, cianosis labial, segmento li-Unico pulmoén, se encontr6 en la etapa

gado del cordén umbilical de 2,5 x 1,5 pseudoalveolar de desarrollo, con pre-
cm y edema escrotal, sin otros hallazSéncia de escamas corneas en los es-

gos de interés. pacios aéreos. En los otros organos se
aprecioé congestion.

Estudio post mortem

En el examen interno, el encéfalo
y la cavidad craneana eran de caracpjscysion
teristicas usuales. En el torax, el timo
era de aspecto usual, pardo, lobulado, La agenesia pulmonar en patologia
y con peso de 25 g. La morfologia deindica la ausencia de pulmén y de su
la traquea y el esofago, y la relacionbronquio; la laringe y la parte supe-
entre ellos, fueron normales. El cora-rior de la traquea estan usualmente
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Pulmén
izquierdo

Hemitérax
derecho
vacio

Figura 2. Se observa el hemitorax derecho vacio (a la izquierda de la foto). Se observa el
diafragma completo, el pericardio y el timo centrales y pulmén izquierdo presente. Abajo, se
encuentra el higado.

Comunicacion
interauricular

Figura 3. Comunicacion interauricular (flecha), vista desde la auricula derecha.
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bien formadas. La porcién inferior de anomalias mas frecuentes son del ra-
la trAquea puede corresponder a undio), en la cara, el oido y en el sistema
estructura “trdquea-bronquio” que seurinario. Cuando afecta las extremida-
contintia con el pulmdén existente o sedes o el raquis (como segmentacion
bifurca en la carina, dando lugar a unanormal de las vértebras), son ipsila-
bronquio ciego en el lado de la age-terales a la agenesia, mientras que las
nesia. La arteria y la vena del lado decostales son variables.
la agenesia estdn ausentes 0 son
hipoplasicas y dan lugar a recorridos Cuando no se asocia con otras mal-
aberrantes. La agenesia difiere de ldormaciones, la agenesia pulmonar
aplasia, en la que se reconoce un brorpuede ser asintomatica toda la vida.
guio rudimentario en ausencia delLas alteraciones acompafiantes em-
paréngquima pulmonar. Los estudiospeoran el pronéstico del paciente.
microscépicos del pulmén presente,
en los casos de agenesia unilateral, Entre los sindromes que pueden
muestran un aumento del niUmero topresentar esta anomalia se encuentra
tal de alvéolos, a pesar de hallarseel sindrome de Smith-Lemli-Opitz
menos generaciones bronquiales y ra(OMIM, 270400), una anomalia de
mificaciones de las arterias|[1 ]. herencia autosémica recesiva, secun-
daria a un defecto de la sintesis del
La agenesia bilateral es rara y evi-colesterol. Fenotipicamente se carac-
dentemente incompatible con la vida,teriza por microcefalia, retardo men-
y se ha reportado en 10 pacientes. Laal, facies caracteristica, sindactilia
agenesia pulmonar unilateral se ha reentre el segundo y tercer dedo de los
portado en méas de 1.600 casos[2] ypies, y trastornos de la conducta, en-
es una alteracibn poco comun, corntre otros[4].
una frecuencia descrita de 0,5 a 1 por
cada 10.000 individuos[3], que resul- El sindrome de Fryns es otra alte-
ta de factores genéticos, teratogénicosacién asociada a este signo, que se
y mecanicos. caracteriza por facies anormal, torax
pequefio con hipertelorismo mamario,
Hay predominancia femenina en lahipoplasia distal de las extremidades
agenesia unilateral, 1,3:1, y no hayy de las ufias, y hernia diafragmatica.
predominancia lateral. El 75% de losSe transmite por herencia autosomica
casos tiene otras malformaciones, emecesiva con expresion variable[5].
orden descendente, en los sistemaEntre los casos reportados de agene-
cardiovascularductusarterioso persis- sia pulmonar unilateral, existen algu-
tente, foramen oval permeable), gastios con causas supremamente raras,
trointestinal y esquelético (las como miembros intratoracicos que pro-
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ducen un efecto mecanico en contracasos descritos en la literatura de her-
de la formacién pulmonar[6], y otros manos afectados. Los autores sugie-
que se diagnotican en la vida adultayen un patrén de herencia autonémica
debido a infecciones de las vias respivecesiva[10].
ratorias[7, 8].
Las anomalias del desarrollo
La eti0|og|’a se desconoce. La agepulmonar fueron divididas en tres gru-
nesia pulmonar ocurre durante el pe{0s por Schneider y Schwalbe[11], asi:
riodo embriogénico (hacia la cuarta
semana de gestacion). Se han propued- Agenesia: hay ausencia total del
to causas genéticas, teratogénicas y bronquio y el pulmon.
mecénicas. En general, no se ha llega2.- Aplasia: existe un bronquio rudi-
do a un consenso sobre el mecanismo Mmentario que termina en una bolsa
molecular causante de esta alteracion; ciega sin tejido pulmonar.
parece ser que el factor de crecimients. Hipoplasia: existe un bronquio pe-
de fibroblastos 10, cumple un papel quefio con una cantidad variable de
importante en el desarrollo embriona- tejido pulmonar.
rio pulmonar, puesto que los ratones
con deficiencia de esta molécula pre- En la agenesia y en la aplasia, la
sentan agenesia de los pu|m0ne3[9].al’teria pulmonar ipsilateral esta ausen-
te. El pulmén contralateral suele ser

También, se han reportado casos destructuralmente normal, pero tiene
agenesia del pulmon izquierdo relacio-hiperinsuflacion compensatoria. Los
nados con un complemento cromosdpacientes con agenesia pulmonar de-
mico que presenta una duplicacion deecha tienen peor prondstico por la
la region 2p21-p24, que resulta en unaalteracion hemodindmica secundaria al
trisomia parcial de 2p. Otro reporte demayor desplazamiento del corazén y
caso, también con agenesia pulmonadel mediastino hacia la derecha[12].
izquierda, presentaba trisomia parcial
de 2p(p21l-pter) y 21q(pter-g21) se- Sus manifestaciones clinicas van
cundaria a una segregacion no balandesde un cuadro muy grave, con difi-
ceada de una traslocaciéon maternaultad respiratoria temprana vy, final-
t(2;21). La region comun en estos dosmente, la muerte, hasta casos cuyo
casos incluyo el segmento 2p21-p24diagndéstico se hace incidentalmente
por lo cual se recomienda estudiar lo-durante un examen de rutina o por la
pacientes con agenesia pulmonar pareealizacion de otros procedimientos no
esta duplicacion especifica[10]. Larelacionados con esta anomalia[9].
mayoria de los casos no tienen un pa©tros se presentan con infecciones
tron de herencia definido, excepto dospulmonares recurrentes[13].
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El diagnostico se sospecha inicial- El diagndéstico diferencial incluye
mente en la radiografia de torax, en lda atelectasia total de un pulmén, los
gue se observa un hemitérax pequeeambios posneumonectomia, el
fio y completamente opaco, con desfibrotérax, el cuerpo extrafio, la hipo-
plazamiento del mediastino y del plasia pulmonar y la agenesia del
diafragma. El pulmén contralateral hemidiafragma[11, 12].
presenta una hiperinflacion compen-
satoria, que pasa mas alla de la linea EIl presente caso se detectdé como
media. En la radiografia lateral, seanormal prenatalmente y se interpreto
observa que el corazén y los grandegomo una hernia diafragmatica parcial.
vasos se encuentran desplazados po®urante la vida neonatal, no fue facil
teriormente, y hay un incremento enllegar al diagndéstico ni clinica ni
la transparencia retroesternal por laradiolégicamente; se realizaron estu-
hiperinflacion compensatoria[12-14]. dios tendientes a precisar el diagnés-

tico que, finalmente, se hizo durante

Los estudios complementarios pue-la necropsia y correspondié a agene-
den proveer informaciéon importante, sia pulmonar.
como la ausencia de parénquima .
pulmonar, bronquios y vasos pulmo_Agrademmlento
nares en el lado afectado. La angiogra-

f TC . £ti A la Dra. Yuly Ramirez, residente
'a por y pgr resonancia m"f‘?”e 'C84e Patologia de la Pontificia Universi-
son las modalidades de eleccion par

: . L . PA%ad Javeriana por las fotografias
confirmar el diagnéstico, y se deja la

. . acroscépicas de la caja toracica.
angiografia para casos selectos[14, 15]r.n P J
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