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Figura 1. a) Acropaquias en  dedos de manos y pies. b)  TC pulmonar de control con progresión del patrón en vidrio deslustrado y aparición de nuevas lesiones quísticas.

asintomáticos entre episodios. Sin embargo, a  los 6 años, pese a

mantener saturaciones diurnas y  nocturnas normales, presenta

disnea progresiva ante mínimos esfuerzos, mala ganancia pon-

deral, aspecto distrófico, acropaquias en  pies y  manos (fig. 1a),

espirometría basal forzada con patrón restrictivo (FVC 0,49 L  [43%],

FEV1 0,48 L [51%] con relación FEV1/ FVC de 89%) y  test de la marcha

patológico (SaO2 inicial: 95%; SaO2 final: 89% y  402 m recorridos).

Se replantea el diagnóstico inicial y se repite la TC  pulmonar que

muestra progresión del patrón en  vidrio deslustrado y  múlti-

ples lesiones quísticas intraparenquimatosas de nueva aparición

(fig. 1b).

Se remite de nuevo al mismo  centro la biopsia pulmonar rea-

lizada de lactante, para una nueva valoración, siendo informada

ahora como «neumonitis crónica con fibrosis incipiente, alteración

del desarrollo pulmonar, hipoalveolización con muscularización

septal y glucogenosis intersticial». Dada la evolución y  aspecto de

la TC, se sospecha EPI por déficit de proteínas del surfactante. Se

realiza estudio genético que detecta la mutación I73T en heteroci-

gosis, en el gen SFTPC, diagnosticándose finalmente de déficit de

proteína C del surfactante. Se inicia tratamiento con hidroxicloro-

quina oral (6,5 mg/kg/día), que  mantiene 10 meses después, con

discreta mejoría clínica.

Cuando la evolución de una enfermedad no sigue el curso clí-

nico habitual debemos replantear el diagnóstico inicial y  realizar

nuevos estudios, donde las EPI deben formar parte del  diagnóstico

diferencial3.  Las enfermedades que pueden inducir una EPI com-

parten características clínicas, radiológicas e  histológicas similares,

pero su etiología es muy  diversa. Las producidas por déficit de pro-

teínas del surfactante son  raras y  heterogéneas y requieren un alto

índice de sospecha para su correcto diagnóstico1,2.

El surfactante pulmonar es una mezcla de lípidos y  proteínas

producidos por los neumocitos-ii. Existen 6 proteínas fundamen-

tales: A, B, C, D, ABCA3 y  NKX2, siendo la C una proteína hidrofóbica,

fundamental en el funcionamiento del surfactante. Los déficits de

proteína-B y  ABCA3 son entidades graves que  comienzan en el

periodo neonatal, aunque este último se puede presentar más  tar-

díamente con una evolución menos grave. El déficit de proteína-C es

una entidad autosómica dominante cuya mutación más  frecuente

es la I73T en el gen SFTPC1; se puede presentar a  cualquier edad y

suele progresar de forma más  insidiosa1,2.

Hay más  de 50 mutaciones descritas, sin  una relación clara

entre genotipo y  fenotipo2 y,  aunque se desconoce su fisiopato-

logía, se postula que puede deberse a  una acumulación intracelular

de proproteína-C defectuosa, que  resulta tóxica para la célula2.

No existe tratamiento específico para el déficit de proteína-C,

pero se ha descrito que la hidroxicloroquina puede ser eficaz,

sola o asociada a  corticoides2,4,  por sus propiedades antiinflama-

torias ligadas a  la  inhibición de la  acumulación intracelular de

proproteína-C 4.

Las EPI continúan siendo una entidad de difícil diagnóstico, espe-

cialmente en la edad pediátrica. Los hallazgos clínicos, radiológicos

e  histológicos pueden ser muy  similares entre las diferentes enti-

dades. La sospecha clínica y el estudio genético de las  proteínas del

surfactante son importantes herramientas diagnósticas2,5.
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Diagnóstico de carcinoma suprarrenal por
broncoscopia flexible

Diagnosis of Adrenocortical Carcinoma by Flexible Bronchoscopy

Estimado Director:

El carcinoma suprarrenal es  un tumor extremadamente

infrecuente. Se diagnostican de 0,5 a  2 casos por millón de habitan-

tes/año1.  La sintomatología es variable, desde formas asintomáticas

a manifestaciones de hiperfunción hormonal, especialmente hiper-

cortisolismo y  androgenización. Son tumores muy  agresivos, con

mal  pronóstico, a  pesar del tratamiento quirúrgico. El diagnóstico

se obtiene por pruebas de imagen y  se  confirma con la anatomía

patológica de la  muestra quirúrgica. Sin embargo, la cirugía no es

posible en todos los casos, por lo que obtener un  diagnóstico defini-

tivo es complejo. Presentamos el caso de un carcinoma suprarrenal

con extensión hepática y pulmonar que fue diagnosticado a través

de  broncoscopia flexible.

Varón de 54 años sin hábitos tóxicos ni  antecedentes de inte-

rés, que consulta en  urgencias por dolor costal derecho irradiado a

la espalda, acompañado de fiebre de hasta 38,5 ◦C,  disnea relacio-

nada con esfuerzos moderados, tos con expectoración purulenta y

hemoptisis de 3 días de evolución. No presenta dolor torácico ni

palpitaciones. Refería síndrome constitucional con pérdida de peso

Figura 1. En la parte superior izquierda se encuentra la  radiografía de tórax del paciente; en el centro aparece una imagen de  la  TAC en  la  que se aprecia la masa suprarrenal

y  a  la derecha una radiografía de tórax en la que se observa la rápida progresión de la  lesión pulmonar.

En  la parte inferior de la  figura se encuentran las imágenes anatomopatológicas del carcinoma suprarrenal inhibina positiva y  CK7, TTF-1 y napsina negativa.

de 10 kg  en los últimos 6 meses. La exploración física era anodina;

constantes vitales normales, salvo fiebre. Se le realizó una analítica

con todos los parámetros normales, salvo la proteína C reactiva,

que se encontraba elevada. En la radiografía de tórax se  observa-

ban múltiples nódulos pulmonares (fig.  1), por lo que  se  decidió

ingreso en neumología.

Durante su ingreso se realizó una tomografía computarizada

donde se detectó una masa retroperitoneal derecha de 13 × 11  cm

(fig. 1), que producía efecto masa sobre el riñón derecho y el

lóbulo hepático derecho, de densidad heterogénea con calcifi-

caciones puntiformes en su interior, sin visualizarse la glándula

suprarrenal derecha. En el pulmón se apreciaban múltiples nódu-

los pulmonares redondeados, densos, dispersos en  ambos campos

pulmonares, compatibles con metástasis. No se observaban ade-

nopatías mediastínicas ni axilares. En el hígado había una lesión

hipodensa redondeada en  el segmento v-vi compatible con metás-

tasis.

Ante los hallazgos compatibles con lesión neoplásica suprarre-

nal, se  solicitó estudio del  eje suprarrenal y gammagrafía con

metayodobencilguanidina para descartar feocromocitoma, ya que

la biopsia de la  lesión en estos casos puede provocar una crisis

letal. Dado que no disponemos de este isótopo en nuestro hospital,

y la realización de la gammagrafía iba a  demorarse más  de una

semana, para intentar no retrasar el  diagnóstico se decidió realizar

una punción con aguja fina hepática.
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