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PALABRAS CLAVE Resumen La agenesia pulmonar es una malformacion congénita rara que se define como la
Agenesia pulmonar; ausencia total de parénquima pulmonar, bronquios y vasculatura. En la literatura se encuentran
Malformacion pocos casos de esta malformacion en la edad adulta, debido a la presencia de otras malformacio-
pulmonar congénita nes coincidentes, como desplazamiento mediastinal y cardiaco severos. La mayoria de los casos

mueren prematuramente en los primeros 5anos de vida. Se presenta el caso de un paciente
de 31afos de edad con agenesia pulmonar izquierda asociada a malformacion genitourinaria:
rifndn en herradura.
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KEYWORDS Pulmonary agenesis and horseshoe kidney in adulthood: A case report and review

Pulmonary agenesis; of the literature
Pulmonary congenital

el TR Abstract Pulmonary agenesis is a rare congenital anomaly, defined as the absence of lung

parenchyma, blood vessels and bronchus. In the literature there are few reports of this mal-
formation in adulthood due to coincidence severe cardiac and mediastinal shift, and other
malformations. Most cases have premature death within the first five years of life. We report a
case of a 31years old patient with left pulmonary agenesis associated to genitourinary malfor-
mation: horseshoe kidney.
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Introduccion

La agenesia pulmonar es una malformacion congénita rara,
con incidencia de un caso en cada 10,000 a 15,000 na-
cimientos, que consiste en la ausencia total del parén-
quima pulmonar, bronquios y vasos pulmonares'>. El
50% de los casos, especialmente derechos, se asocian
a malformaciones cardiovasculares, musculoesqueléticas,
gastrointestinales y renales. El prondstico es mejor en la
agenesia pulmonar izquierda y cuando no hay malformacio-
nes cardiacas>®”. En la literatura consultada se encontraron
14 casos en la edad adulta*’""”. Por la asociacion a otras mal-
formaciones, la muerte prematura ocurre en los primeros
5afos" 247, Se presenta el caso de un paciente de 31 afos
en el que se encontrd incidentalmente agenesia pulmonar
izquierda asociada a malformacion genitourinaria por rindn
en herradura.

Caso clinico

Varon de 31 afios de edad con antecedentes de tabaquismo,
alcoholismo y consumo de cocaina. Ingresé al servicio de
urgencias referido de otra institucion por probable hemo-
torax por trauma de térax no penetrante, con antecedente
de toracocentesis diagnostica, en la que se obtuvo liquido de
caracteristicas hematicas. A su ingreso se encontré con
lesiones faciales, en estado de alerta, cefalalgia pulsa-
til frontoparietal bilateral de moderada intensidad y dolor
en las regiones anterior y lateral del hemitorax izquierdo.
Presentaba disnea grado 1 a 2 modified Medical Research
Council (mMRC) desde la adolescencia. Ignoraba datos sobre
los periodos pre y perinatal.

Sin alteraciones neuroldgicas, con equimosis y laceracio-
nes faciales en regiones cigomatica y mentoniana; en el ojo
izquierdo, edema y equimosis palpebral. Térax asimétrico
por retraccion notable del hemitérax izquierdo, con ausen-
cia de movimientos y silencio respiratorio por ausencia de
transmision de la voz y vibraciones vocales. Sin evidencia
de equimosis o laceraciones en torax.

En la radiografia de torax se observo la traquea y el
mediastino con notable desviacion hacia la izquierda, con
signo de columna vertebral desnuda y opacidad total del
campo pulmonar izquierdo y hernia del pulmoén derecho
hacia la izquierda (fig. 1). Se realizd nueva toracocentesis
diagndstica sin obtener muestra, por lo que se solicita tomo-
grafia computada de térax urgente por probable hemotorax
coagulado, en la cual se observa ausencia de pulmén y arte-
ria pulmonar izquierdos, coincidentes con la herniacion de
pulmon derecho sin alteraciones en el resto de parénquima.
El corazon y los grandes vasos ocupan el hemitoérax izquierdo
(figs. 2 y 3), con asimetria de la caja toracica por disminu-
cion de los espacios intercostales, sin evidencia de fracturas
costales. Rifidn en herradura con malrotacion (fig. 4). Se
realizo broncoscopia, observandose disminucion del calibre
de la emergencia de bronquio principal izquierdo en
fondo de saco con obstruccion total. Se instilaron 40 ml de
solucion salina a presion, sin evidencia de permeabilidad,
en el fondo de saco del nacimiento del bronquio principal
izquierdo con epitelio de coloracion amarillo nacarado. La
evolucion fue satisfactoria, sin evidencia de dafo mediato

Figura1 Radiografia de torax en la que se observan la traquea
y el mediastino con notable desviacion hacia la izquierda, opa-
cidad total del campo pulmonar izquierdo y hernia del pulmén
derecho hacia la izquierda.

Figura 2 TAC de térax con ausencia de pulmon izquierdo y
herniacion de pulmoén derecho.
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Figura 3 El corazéon y los grandes vasos se encuentran
ocupando el hemitérax izquierdo. Ausencia de bronquio prin-
cipal izquierdo (flecha negra), ausencia de arteria pulmonar
izquierda (flechas blancas).

Rifidn en herradura con malrotacion.

Figura 4

Tabla 1 Clasificacion de malformaciones pulmonares
congeénitas
Categoria Descripcion

Agenesia pulmonar  Ausencia completa de parénquima
pulmonar, bronquio y vasculatura

pulmonar

Aplasia Presencia de un bronquio
rudimentario y ausencia de tejido
pulmonar y su vasculatura

Hipoplasia Presencia de bronquio y pulmoén

rudimentario, sin embargo alveolos
y vasos pulmonares disminuidos
en numero y tamano

Tomado y modificado de Biyyam et al.°.

por el trauma y egreso del servicio. No fue posible el segui-
miento del caso.

Discusién

La agenesia pulmonar se observé por primera vez en 1673
por De Pozze en la necropsia de una mujer"®7. El primer caso
clinico fue presentado por Haberlein en 18878, Es una mal-
formacion rara con una incidencia de uno por cada 10,000 a
15,000 autopsias, sin predominio de sexo; la mayoria de los
casos es unilateral’, siendo mas frecuente la agenesia pul-
monar izquierda’-'?; sin embargo, algunos autores describen
que puede ocurrir en uno u otro lado’>%?°, La expectativa
de vida parece ser mayor en la agenesia izquierda, probable-
mente en relacion con la menor distorsion de la via aérea,
grandes vasos y otras estructuras mediastinales, incluyendo
el corazon. Puede presentarse de manera aislada o en aso-
ciacion con otras malformaciones en mas del 50% de los
casos””.

Desde 1912, las alteraciones del desarrollo pulmonar
se clasificaron en 3 categorias segin Schneider; posterior-
mente, en 1955, Boyden modifico la clasificacion, siendo
esta la mas usada (tabla 1)"*%21.22 En 1972, Morales
publico una nueva clasificacion de malformaciones con-
génitas broncopulmonares que consistia en 4 categorias:
1) malformaciones pulmonares, en la cual incluia la agene-
sia junto con aplasia, hipoplasia y secuestro; 2) anomalias
traqueobronquiales o de segmentacion; 3) quistes mediasti-
nales o pulmonares, y 4) combinacion de 2 o mas anomalias
broncopulmonares, cardiovasculares, de vias digestivas y de
diafragma?.

La etiologia es desconocida. Se han propuesto factores
genéticos, como la trisomia parcial de los cromosomas 2p
y 21q, factores teratogénicos, infecciones virales y factores
mecanicos como causa de agenesia pulmonar®’. Una hipote-
sis refiere que durante el periodo embriogénico, en la cuarta
semana de gestacion, hay un flujo sanguineo anormal en el
arco aortico dorsal que condiciona la agenesia pulmonar;
ademas, se ha encontrado cierta asociacion con deficien-
cia de vitamina A o acido folico o el empleo de salicilatos
durante el embarazo'7. También se ha descrito que el oli-
gohidramnios durante el estadio canalicular temprano del
desarrollo pulmonar (16 a 20 semanas de gestacion) puede
causar defectos en el desarrollo pulmonar?.
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La agenesia bilateral implica una falla temprana en el
proceso de morfogénesis bronquial, y el factor de creci-
miento de fibroblastos 10 parece tener un importante papel
en este estadio y en la deficiencia en su receptor de fac-
tor de crecimiento FR2 (FGFR2). La agenesia bilateral es
claramente fatal?*.

La agenesia y la hipoplasia pulmonar se observan en
conjunto con otras malformaciones, como defectos dia-
fragmaticos, anormalidades genitourinarias en el 9% (como
el caso del paciente que se presenta con rinén en herra-
dura), secuestro pulmonar, defectos musculoesqueléticos en
el 12% (hemivértebras, ausencia de costillas, cambios en las
extremidades, como ausencia del radio), malformaciones
gastrointestinales (14%), como fistula traqueoesofagica y
atresia duodenal, y alteraciones faciales. Aproximadamente
un tercio de los pacientes tienen alguna malformacion car-
diaca; aunque la mas comdn es la persistencia del foramen
oval, también se han observado defectos del septum ventri-
cular, persistencia del conducto arterioso y coartacion de la
aorta1-3,5,8,18,21,22,25-27.

La agenesia pulmonar ocurre como parte de varios
sindromes, como la anomalia oculoauriculovertebral de Gol-
denhar, la secuencia VACTERL, el sindrome velocardiofacial
(microdelecion 22q11), el sindrome de Holt-Oram, la aso-
ciacion Mardini Nyhan, el sindrome de Opitz G, el sindrome
de Fryns y el sindrome de PDAC/Spear/ Mattew-Wood, y
como parte de defectos ipsilaterales, como el complejo de
disgenesia mesodermal'®-2428,

La agenesia pulmonar puede ocurrir como una malforma-
cion aislada y se ha encontrado en hermanos, lo que sugiere
que puede ser una enfermedad monogénica en algunas fami-
lias, aunque la mayoria de los casos son esporadicos'®.

Los pacientes asintomaticos no requieren intervencion
alguna, especialmente en ausencia de otras anormalidades.
Sin embargo, en pacientes con agenesia pulmonar, princi-
palmente derecha, por su asociacion con malformaciones
cardiacas, malrotacion de carina, desviacion a la derecha
del corazon y mediastino y distorsion de las estructuras vas-
culares y bronquiales, lo cual ensombrece el prondstico,
puede considerarse el tratamiento quirdrgico?3%25:26,

Se han descrito algunas técnicas quirtrgicas en pacien-
tes con insuficiencia respiratoria y agenesia pulmonar, como
implantes de protesis inflables en la cavidad toracica con
el fin de estabilizar el mediastino, aortopexia anterior para
liberar la compresion traqueal por el arco aértico, aortope-
xia con implante de expansor pleural, colocacion de bypass
aortica para aliviar la compresion traqueal y translocacion
diafragmatica ipsilateral al lado afectado para estabilizar el
mediastino?®.

En algunos casos, al nacimiento, la agenesia se mani-
fiesta como sindrome de insuficiencia respiratoria aguda; en
otros, el paciente se mantiene asintomatico hasta la edad
adulta, cuando se detecta incidentalmente la malformacion
en algin examen de rutina'3%>%, En el presente caso el
paciente llego a la edad adulta asintomatico, y el diagnos-
tico se realizd durante los estudios para trauma de torax.

En la radiografia de torax se muestra una opacidad
total del hemitérax afectado e hiperplasia compensatoria
del pulmon contralateral con desplazamiento mediastinal
hacia el lado afectado. La angiotomografia de torax es
importante para confirmar la ausencia de parénquima pul-
monar, bronquios y vasos pulmonares del lado afectado;

este estudio se considera como el estandar de oro para el
diagndstico'+%2526, Sin embargo, es factible hacer el diag-
nostico con TAC sin medio de contraste, donde se puede
detectar la ausencia de la arteria pulmonar correspon-
diente y la presencia de hernia pulmonar hacia el hemitérax
afectado, donde coincide con una opacidad hemitoracia uni-
forme y desviacion del mediastino tal como se ilustra por
Cavada et al.’, Boulton y Force’, Deleanu et al.'® y Kishu
et al.?’. En este caso no fue factible hacer el estudio con-
trastado por la corta estancia del paciente y no fue posible
su seguimiento. La toracocentesis no esta formalmente indi-
cada; en este caso se practico, y la aspiracion de liquido
hematico pudo obedecer a la lesion vasos intercostales.

La resonancia magnética nuclear permite evaluar mal-
formaciones congénitas multiples en estos pacientes®. El
ecocardiograma es Util para demostrar la presencia de
anormalidades cardiacas y datos sugestivos de hipertension
pulmonar!-38:25.26,

El diagndstico en este paciente se confirmé con la
tomografia de torax, que muestra ausencia de arteria pul-
monar izquierda y ausencia total de parénquima pulmonar
izquierdo; en la broncoscopia se observd un pequeio fondo
de saco a nivel del nacimiento del bronquio principal
izquierdo.

Como diagnosticos diferenciales deben considerarse:
atelectasia pulmonar, eventracion diafragmatica, hernia
diafragmatica, neumonia masiva, situacion tardia posneu-
monectomia, hipoplasia pulmonar, malformacion adenoidea
quistica, fibrotorax pleurogeno, fibrotorax tuberculoso y
secuestro pulmonar’-’. En el caso presentado, el diagndstico
diferencial se hizo con hemotodrax coagulado y atelectasia
pulmonar.

El prondstico en general no es favorable. Se estima el 33%
de mortalidad durante el primer afo de vida, y el 50% en los
primeros 5 anos de vida. La mortalidad es resultado de infec-
ciones graves del pulmén Unico y malformaciones cardiacas
y/o de grandes vasos?. En el presente caso la sobrevida es
de 31 anos.

Limitaciones del estudio

La ausencia de imagenes broncoscopicas y angiograficas
puede ser objeto de discusion. Sin embargo, Cavada et al.”,
Boulton y Force’, Deleanu et al.'® y Kishu et al.?’ mencionan
que el estudio cuidadoso de la radiografia y la TAC del térax
sugieren fuertemente el diagnostico de agenesia.
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