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Mujer de 46 anos, profesora. Sin alergias conocidas. Nunca fumadora, niega otras
toxicomanias y exposicion a inhalantes toxicos y animales. Un embarazo a la edad de 40
afos con parto normal y menopausia a la edad de 43 afos. Antecedente de amigdalectomia
en la infancia. En estudio por dermatélogo por angioma en espalda e intervenida
quirdrgicamente por 2 lesiones cutaneas en miembro inferior con histologia de
dermatofibroma. Hijo con dermatitis atépica y padre fallecido por cancer de pulmon.

Acude a su médico de atencion primaria por cuadro de disnea de esfuerzo (1/4 MRC) y
episodios de tos no productiva de un afo de evolucion. Ante la sospecha de asma se inicia
tratamiento con budesonida asociado a formoterol inhalado sin presentar mejoria.
Posteriormente es derivada al servicio de Inmunoalergologia donde se realiza estudio de
alérgenos que resultd negativo y pruebas de funciéon pulmonar donde se objetiva patrén
obstructivo moderado con prueba broncodilatadora negativa y test de Metacolina negativa
descartdndose el diagndstico de asma. Se realiza radiografia de térax (Fig 1) donde se
identifica patron reticular con dudosas imagenes quisticas completandose el estudio con una
TC de alta resolucion (Fig 2) donde se observan multiples quistes de pared fina y morfologia
redondeada regulares, distribuidos de forma difusa, con preservacion del parénquima
pulmonar adyacente. Angioma vertebral D9. Ante el resultado de la TCAR es remitida al
servicio de Neumologia para continuar estudio y tratamiento.

La exploracion fisica fue normal. Peso: 62kg, Talla: 159cm, IMC: 24, eupnéica en reposo,
SatO2= 97% basal .Se repitieron las pruebas de funcién pulmonar y volimenes pulmonares
por pletismografia que mostraron patron obstructivo moderado, con atrapamiento aéreo y en
el limite de la hiperinsuflacién. DLCO y DLCO/VA moderadamente disminuida. En la prueba
de marcha presentd desaturacion significativa con disnea moderada. EI hemograma, la
bioquimica y coagulacion se encontraban dentro de la normalidad. La gasometria mostraba
hipoxemia leve y el estudio inmunolégico no mostraba alteraciones.

Se decide realizar biopsia pulmonar quirirgica mediante videotoracoscopia:
histolégicamente se observa parénquima pulmonar con los alveolos muy dilatados y paredes
finas que forman microquistes de paredes finas (enfisema). Ocasionalmente, en las paredes
alveolares, se observan unos engrosamientos de tejido fibromuscular con inmunofenotipo:
HMB45+, RE+, RP(-), Actina+ (focal), Desmina+, compatible con linfangiomiomatosis.

Ante el diagnoéstico se amplia estudio en busca de otras alteraciones relacionadas con TC
abdominal donde se observan lesiones quisticas con estructuras vascular adherida a las
paredes, una segmento VIl y VIII, sugerentes de angioma. Bilioma aislado en segmento V,
resto normal. En el estudio genético no se detectan mutaciones patogénicas ni variantes de
significado desconocido en ninguno de los 2 genes (TSC1 Y TSC2). Se realiza
densitometria 6sea con valores de densidad 6sea estan dentro de lo esperado para la edad,
y ecocardiograma que muestra FEVi normal, con insuficiéncia mitral leve, sin HTP. Previa
valoracién por ginecélogo se inicia tratamiento con Medroxiprogesterona 150mg IM bien
tolerado aunque sin mejoria. Posteriormente se suspende el tratamiento y con el
consentimiento de la paciente se inicia Sirolimus, tras un afio de tratamiento la paciente se
encuentra sin aumento de la disnea, sin efectos adversos y con estabilidad en la funcion
pulmonar.

Discusion:



La linfangioleiomiomatosis es una enfermedad pulmonar rara que afecta a mujeres jévenes
en edad fértil. Se presenta de forma esporadica o asociado con complejo de esclerosis
tuberosa. La mayoria de estos pacientes tienen mutaciones en los genes TSC1 o TSC2. Se
caracterizan patolégicamente por la aparicidn de colecciones intersticiales de ceélulas de
musculo liso atipicos y la formacién de quistes en los pulmones. Las presentaciones mas
comunes en pacientes con LAM esporadica son las de disnea progresiva (aproximadamente
el 70%) y neumotdrax espontaneo (36%). El examen fisico puede ser poco revelador o
puede mostrar crepitaciones final de la espiracién (22%), la hiperinflacion, la disminucién o
ausencia de ruidos respiratorios, ascitis y masas intraabdominales o anexiales.

Se han asociado varios hallazgos y complicaciones intra y extratoracicas incluyendo
neumotoérax, hipertension pulmonar, quilotérax y quiloperitoneo, linfangioleiomiomas,
angiomiolipomas renales y los meningiomas’.

En la radiografia de térax los hallazgos pulmonares son variables, desde una radiografia
normal, opacidades reticulares o nodulares, espacios aéreos quisticas dilatados, la
hiperinflacién con severos cambios enfisematosa, derrame pleural debido a un quilotérax, o
neumotorax. Los hallazgos de la TACAR son quistes pequenos, de paredes finas dispersos
en ambos campos pulmonares®. La espirometria puede ser normal o mostrar un
"obstructiva" o patron "mixto". Aproximadamente el 30% de los pacientes demuestran la
reversibilidad de la limitacion del flujo aéreo tras broncodilatador. A menudo hay
hiperinsuflacion pulmonar, con un aumento de la capacidad pulmonar total (CPT) vy
atrapamiento de aire, como es evidente por un aumento del volumen residual (RV) y la
relacion TLC/RV. El intercambio de gases es a menudo anormal, con una marcada
reduccion de la DLCO, la reduccion de la distancia de seis minutos a pie, El rendimiento del
ejercicio esta disminuido en la mayoria de los pacientes, y se caracterizan por reduccion del
consumo de oxigeno, bajo umbral anaerdbico, respuesta ventilatoria anormal y excesiva,
con una alta tasa respiratoria, ventilacién minuto excesiva, hiperinflacion dinamica’.

Los métodos para obtener un diagnéstico de tejido incluyen la biopsia transbronquial de
pulmén, positivo 60% de los pacientes con LAM, usando tinciones inmunohistoquimicas (por
ejemplo, HMB-45, actina de mdusculo liso). La broncoscopia flexible con lavado
broncoalveolar generalmente no es util para confirmar un diagnéstico de LAM. 3. La biopsia
pulmonar a través de toracoscopia o toracotomia videoasistida puede ser preferible en
ciertas situaciones?®

El tratamiento se basa en ralentizar la progresiéon de la enfermedad, incluyendo la evitacién
del consumo de cigarrillos y el humo ambiental del tabaco, la evitacién de la terapia con
estrégenos, el suministro de oxigeno suplementario segun sea necesario, la administracion
de vacunas contra influenza y neumococo, y la rehabilitacion pulmonar. Los
broncodilatadores particularmente en pacientes con reversibilidad comprobada puede
proporcionar alivio sintomatico. La eficacia de los glucocorticoides inhalados en LAM no se
ha estudiado formalmente.

Sirolimus (también conocido como rapamicina) ha sido aprobado para el tratamiento de
moderada a severa LAM pulmonar puede tener un efecto beneficioso en la LAM mediante la
inhibicion del complejo mTOR.1

La LAM se clasifica como una neoplasia del tejido blando, pero se considera un tumor
benigno. Se informé una mediana de supervivencia de 8 a 10 afios a partir del diagndstico
de la década de 1990. Sin embargo, los datos del registro poblacional de la Fundacién LAM
de sugieren que el tiempo de supervivencia estimada es de 29 afos desde la aparicion de
los sintomas y 23 afos desde el diagnéstico. El embarazo y el uso de estrégeno
suplementario aceleran el proceso de la enfermedad.’
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