CASOS CLINICOS

Diagnostico tardio de agenesia pulmonar en paciente
pediatrico. Reporte de un caso?*

JUANA HERNANDEZ R.'¥, NATHALY E. BARCHELOT P.>*, CINDY A. CIFUENTES L3¢

Late diagnosis of Pulmonary Agenesis in a pediatric patient. A case report

Agenesis of the lung is a rare congenital malformation of pulmonary development, characterized
by the total or partial absence of one or both lungs, originating in the earliest stages of embryogenesis,
which entails severe morphological and functional changes. The symptoms can range from respiratory
distress or evidence of recurrent lung infections to being asymptomatic. Although diagnosis is mostly
made in early childhood, some cases may go unnoticed and remain undiagnosed until later stages such
as adulthood. Hence the importance of case reports such as the one presented below. This is a 16-year-
old male patient with a history of hospitalization at birth for 6 months without definitive diagnoses;
later he presented dyspnea of great exertion until reaching to dyspnea of small exertion, intermittent
dry cough, audible wheezing at a distance over years of evolution, and he was managed as an asth-
matic patient without improvement. The case was revisited and findings compatible with left pulmonary
agenesis were identified in a chest tomography study.

Keywords: Humans,; Lung agenesis; Delayed diagnoses; Tomography, X-Rays computed; Em-
bryonic Development.

Resumen

La agenesia pulmonar es una rara malformacion congénita del desarrollo pulmonar, que se
caracteriza por la ausencia total o parcial de uno o ambos pulmones, originada en las fases mds
tempranas de la embriogénesis, la cual conlleva graves cambios morfologicos y funcionales. La
sintomatologia puede ser amplia desde dificultad respiratoria o evidencia de infecciones pulmonares
recurrentes, hasta pasar asintomdticos. Aunque en su mayoria el diagnostico se podria realizar en
la infancia temprana, un remanente de casos podria pasar desapercibidos y no ser diagnosticados
hasta etapas posteriores como la adultez. De ahi la importancia del reporte de casos como el que se
presentard a continuacion. Se trata de paciente masculino de 16 afios de edad con antecedente de
hospitalizacion al nacimiento durante 6 meses sin diagnosticos definitivo; posteriormente presento
disnea de grandes esfuerzos hasta llegar a disnea de pequenios esfuerzos, tos seca de forma intermi-
tente, sibilancias audibles a distancia de arios de evolucion, multitratado como paciente asmdtico
sin mejoria. Se reaborda caso encontrando en estudio de tomografia de torax hallazgos compatibles
con agenesia pulmonar izquierda.

Palabras clave: Seres humanos; Agenesia pulmonar; Diagnostico tardio; Malformacion congé-
nita; Tomografia computarizada; Desarrollo embrionario.
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Introduccion

Las malformaciones pulmonares congénitas
comprenden un conjunto variado de alteraciones
en el desarrollo que perturban a toda la estructura
pulmonar conformado por el parénquima pulmo-
nar, la circulacion pulmonar y el drenaje venoso.
Su frecuencia oscila entre 30 y 42 casos por cada
10,000 habitantes'?. La agenesia pulmonar, es
una condicion anatomica y clinica poco comun
en el espectro pediatrico y plantea interrogantes
profundas en el ambito de la neumologia pedia-
trica. Se caracteriza por la ausencia parcial o
total del desarrollo pulmonar durante el periodo
gestacional, desafiando los cimientos de la fisio-
logia respiratoria desde una etapa temprana del
desarrollo fetal®*. En cuanto a su etiologia esta
sigue sin ser comprendida del todo; sin embargo,
existen factores de tipo genético y ambientales
que podrian interactuar en la generacion de esta
malformacion, presentandose de forma aislada
o sindromatica*®. Establecer el tipo de malfor-
macién y la sintomatologia definira el manejo
a seguir y dependiendo de las malformaciones
asociadas se podra establecer tanto la morbilidad,
asi como el prondstico.

Caso clinico

Paciente masculino de 16 afios de edad, con
antecedente de ser producto de Gesta 1, emba-
razo normoevolutivo, nacido a término de 38
semanas, Apgar 6/7, que curs6 con dificultad
respiratoria y requirid intubacion orotraqueal al
nacimiento, permaneciendo hospitalizado durante
20 dias con diagnodstico de sepsis por Pseudomo-
nas aeruginosa, insuficiencia renal e hiperbilirru-
binemia. Egresa con oxigeno suplementario; sin
embargo, persiste con dificultad respiratoria y es
reingresado, permaneciendo hospitalizado hasta
los 6 meses de vida, no se cuenta con radiografias
de térax. A los 4 meses se diagnostica enferme-
dad por reflujo gastroesofagico decidiendose rea-
lizar una funduplicatura. Evoluciona con mejoria
clinica, por lo que egresa con administracion de
oxigeno suplementario 2 L/min que se retira a los
9 meses de vida. Posteriormente cursé con infec-
ciones respiratorias repetidas asociadas a eventos
de sibilancias, que requirid en varias ocasiones
uso de oxigeno suplementario y terapia inhalada,
con mejoria parcial de la sintomatologia, valo-
rado por multiples médicos dando diagnostico
de asma y otorgando manejo con Salbutamol/
bromuro de ipratropio en aerosol y desde hace
4 anos, Budesonida/Formoterol aerosol con
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mejoria parcial. Persiste con disnea de grandes
esfuerzos que progresa a pequefios esfuerzos,
hipoxemia con saturaciones de 84% respirando
aire ambiente, tos seca de forma intermitente y
dificultad respiratoria, por lo que fue hospitali-
zado. La radiografia de térax mostr6 atelectasia
total izquierda por lo cual es derivado a un centro
de mayor complejidad (Centro Médico Nacional)
para continuar su estudio. Al ingreso presen-
taba requerimiento de oxigeno suplementario
de 1L/min, palidez mucocutanea generalizada,
respiracion ruidosa, movimiento de amplexion
disminuido del lado izquierdo, asimetria toracica
del lado izquierdo, presencia de pectoriloquia
infraclavicular izquierda, auscultacién con soplo
tubarico infraclavicular bilateral, disminucidn
del murmullo pulmonar infraescapular izquier-
do, percusion submate en la misma regiéon. Los
exdmenes de laboratorio se encontraron dentro de
limites normales (Tabla 1).

La radiografia de toérax (Figura 1) mostrd
ausencia del pulmoén izquierdo. La tomografia
de toérax mostrd hipoplasia pulmonar izquierda
con atelectasia de segmentos posteriores y so-
bredistension pulmonar derecha compensatoria.
La broncoscopia visualiz6 a nivel de la carina un
bronquio principal derecho, El lavado bronquial
reportd cultivos negativos. El ecocardiograma
reveld una presion sistdlica de arteria pulmonar
(PSAP) de 29 mmHg, y una presion media de ar-
teria pulmonar (PMAP) de 23 mmHg; se detectd
hipoplasia pulmonar izquierda y el gammagrama

Tabla 1. Examenes de laboratorio

Valor
A. Biometria hematica
Leucocitos 5.100 pl
Hemoglobina 14,1 g/dl
Hematocrito 41,5%
Neutrofilos 3.290 pl
Linfocitos 1.300 pl
Monocitos 320 ul
Eosindfilos 160 pl
Basofilos 20 pl
Plaquetas 139.000 pl
B. Quimica sanguinea
BUN 17 mg/dl
Glicemia 76 mg/dl
Creatinina 0,54 mg/dl
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Figura 1. Radiografia de torax frontal. Herniacion de
parénquima pulmonar derecho, no se evidencia pulméon
izquierdo. Elevacion del estomago hacia la cavidad
toracica.

de perfusion no llegd a ser concluyente. Ante
la sospecha de malformacion broncopulmonar
congénita se realizd angiotomografia de torax
con reconstruccion tridimensional confirmando
diagnostico de agenesia pulmonar izquierda (Fi-
guras 2, 3, 4)

Actualmente con tratamiento conservador a
base de rehabilitacion pulmonar, estd evolucio-
nando con mejoria de clase funcional, sin requerir
uso de oxigeno suplementario, ni cursar con nue-
vas infecciones respiratorias bajas.

Figura 4. Reconstruccion vista anterior en corte coronal.
Se observa ausencia de bronquio principal izquierdo y
pulmoén izquierdo. Pulmoén derecho herniado.
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Figura 2. TAC de Torax. Ventana para mediastino, es-
tructuras vasculares desplazadas a la izquierda; ausencia
de bronquio principal izquierdo, arteria pulmonar izquier-
da hipoplasica. Pulmoén derecho herniado.

Figura 3. TAC de Torax. Ventana para parénquima, pul-
mon derecho herniado ocupando el 50% del hemitorax
izquierdo, sin patrones anormales en su interior. Ausencia
de pulmoén izquierdo.

Figura 5. Reconstruccion vista posterior en corte coro-
nal, ausencia de bronquio principal izquierdo y pulmoén
izquierdo.
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Discusion

La agenesia pulmonar, un trastorno pulmonar
de baja prevalencia a nivel global, la inciden-
cia aproximada es de 1 por cada 15.000 recién
nacidos vivos?. Cuando se presenta de forma
unilateral, los pacientes pueden cursar asintoma-
ticos durante etapas tempranas de la vida debido
a una hiperinsuflaciéon compensatoria pulmonar
contralateral de manera temporal, ya que la fun-
cionalidad pulmonar se comprometera en algin
punto®. La mayoria de los casos son izquierdos y
se pueden asociar a malformaciones cardiovas-
culares, musculoesqueléticas, gastrointestinales
y renales, Sin embargo, la agenesia pulmonar
bilateral conlleva un pronostico incompatible
con la vida*®’. Fue descrita originalmente por De
Pozzi en 1673, durante la autopsia de una mujer®.

El desarrollo pulmonar embrionario inicia
durante la cuarta semana de gestacion cuando el
esbozo pulmonar nace de la porcion ventral del
intestino primario®. Cualquier alteracion durante
este proceso puede originar esta malformacion
congénita y aunque la etiologia no se ha precisa-
do autn, incluye factores genéticos, teratogénicos
y mecanicos®*!%. Se han formulado diferentes
hipotesis entre las cuales se encuentran: un desa-
rrollo anormal del primero y segundo arcos bran-
quiales durante la embriogénesis, la ausencia del
desarrollo de las yemas pulmonares, una lesion
teratogénica o vascular, anormalidades genéticas,
defectos en el plasma germinal, consanguinidad
paterna, infecciones virales o factores nutriciona-
les, como la deficiencia de vitamina A 'y de 4cido
folico®.En la clasificacion de Morales Villago-
mez las malformaciones se caracterizan en las
que participa el aparato respiratorio, propias del
organo, malformaciones de los vasos pulmonares,
defectos en la division de tabique y localizacion
aberrante de tejidos en el pulmoén'!. En el afio
1913, Schneider y Schwatbe clasificaron la age-
nesia de pulmon en 3 tipos, clasificacion que fue
modificada posteriormente por Boyden y que
sigue siendo utilizada en la actualidad:

* Tipo 1 o Agenesia: consiste en la ausencia
total de parénquima, bronquio y arteria pulmo-
nar.

* Tipo 2 o Aplasia: ausencia de parénquima
pulmonar con presencia de bronquios rudi-
mentarios.

* Tipo 3 o Hipoplasia: presencia variable y
poco desarrollada de parénquima pulmonar,
arbol bronquial y vascular®.

Nuestro caso corresponde a un tipo 1 ya que se
corrobor6 la ausencia de parénquima pulmonar,
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bronquio y arteria pulmonar mediante angiotomo-
grafia y broncoscopia. La deteccion temprana se
puede realizar mediante el uso de ecografia pre-
natal donde se puede observar un desplazamiento
mediastinal y la ausencia de ramificacion de la
arteria pulmonar fetal, no obstante, la variabilidad
de sintomas podria confundir al evaluador clinico
por la amplia gama de signos y sintomas presen-
tes en esta entidad®*®. Al considerar el proceso
diagnostico, es fundamental tener en cuenta la
amplia gama de manifestaciones clinicas asocia-
das con la agenesia unilateral.

Al nacimiento en algunos casos se manifiesta
como sindrome de insuficiencia respiratoria agu-
da, en otros el paciente permanece asintomatico
hasta la edad adulta, sin embargo, es una con-
dicion que suele diagnosticarse en la nifiez ya
que el paciente presenta infecciones respiratorias
repetidas; al examen fisico pueden presentar
asimetria tordcica, hipersonoridad a la percusion
del térax donde hay parénquima pulmonar y ma-
tidez contralateral. La auscultacion de los ruidos
cardiacos se encuentra desplazado de su zona
habitual®; como en el caso presentado el cual tiene
antecedente de infecciones respiratorias repetidas
recibiendo multiples tratamientos sin mejoria, se
desconoce si contaba con radiografias de térax a
pesar de ello no se sospechd una malformacion
pulmonar congénita como causa, lo que destaca su
relevancia debido a que los casos diagnosticados
en edad adulta suelen ser asintomaticos y se detec-
tan incidentalmente en algin examen de rutina!!.

Se sospecha el diagndstico por la ausencia
o disminucion de los ruidos respiratorios en
uno de los hemitorax; en la radiografia de to-
rax se muestra opacidad total en un hemitorax,
hiperinsuflacion compensada y herniacion del
pulmoén contralateral, hiperlucidez retroesternal
y desplazamiento posterior de las estructuras me-
diastinales. Nuestro caso clinico mostrd estas al-
teraciones a la exploracion fisica, que, si bien fue
hospitalizado con diagndstico de atelectasia total
izquierda, esta entidad es uno de los diagnésticos
diferenciales principales, por lo que el diagndsti-
co se confirma con tomografia computarizada'? e
idealmente con angiotomografia o angiografia®!!.

La realizacion de un ecocardiograma y ecogra-
fia abdominal es fundamental para descartar otras
malformaciones, como el rifion en herradura,
persistencia del conducto arterioso y el sindrome
VACTERL" (grupo de defectos de nacimiento

*VACTERL es un acréonimo en que cada letra representa la
primera letra de la ubicacion de una anomalia del sindrome:
V = vértebras; A = ano; C = corazén; T = traquea; E = esofa-
go; R =riion; L = legs (extremidades inferiores).
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que ocurren juntos y que afectan varias partes del
cuerpo), las cuales se descartan en nuestro caso,
asi como para evaluar complicaciones principal-
mente hipertension pulmonar, encontrando hiper-
tension pulmonar leve en el caso presentado, con
PMAP 23 mmHg. La fibrobroncoscopia ayuda
a confirmar la terminacién en fondo de saco de
los bronquios afectados; las pruebas de funcion
pulmonar suelen ser normales®!!. El abordaje te-
rapéutico se ajusta conforme a la categorizacion
de la enfermedad, seguido de la instauracion
de medidas de soporte adecuadas, asi como la
implementacion de fisioterapia pulmonar, con
el proposito de mejorar la capacidad pulmonar
individual de los pacientes®.

El pronéstico de la enfermedad se fundamenta
en la identificacion de anomalias congénitas con-
currentes, presentes en una proporcion superior
al 50% de los pacientes, particularmente aquellas
vinculadas con malformaciones cardiacas, gas-
trointestinales y musculoesqueléticas, vasculares
y genitourinarias, lo cual influye significativa-
mente en el curso clinico y las posibilidades de
recuperacion>*%13, El adecuado diagndstico, ma-
nejo y la asesoria prenatal impactan positivamen-
te en la reduccion de la mortalidad y la mejora el
pronostico'.

Conclusion

El diagnéstico oportuno de la agenesia pulmo-
nar disminuiria las comorbilidades en el paciente,
para esto contamos con herramientas que deben
ser implementadas desde la realizacion adecuada
del control prenatal para asi identificar factores
de riesgo asociados a la patologia. Un diagnods-
tico tardio afecta ampliamente la calidad de vida
del paciente y prolonga el uso de medicacion
inadecuada con sus respectivos efectos adversos
a largo plazo. Pese a que se realizé un diagndstico
tardio en este paciente, con el enfoque actual se
logro una estabilizacion de la progresion de los
sintomas.
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