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Una rara causa de bronquiectasias
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La patologia pulmonar mas representativa del déficit con-
génito de o-1-antitripsina (AAT) es el enfisema pulmonar
panacinar. Las bronquiectasias (BS) también pueden deri-
varse de dicho déficit, aunque es mucho menos frecuente y
la relacion causa-efecto es mas controvertida'. Presentamos
una paciente con BS debidas a un déficit de AAT fenotipo
PiSZ, sin enfisema asociado, que representa una observa-
cién clinica excepcional al revisar la correspondiente biblio-
grafia médica.
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PiSZ-phenotype alpha 1-antitrypsin deficiency: a
rare cause of bronchiectasis

Panacinar emphysema is the most characteristic pulmo-
nary disease in patients with alphal-antitrypsin deficiency
(AAT). Bronchiectasis can also arise with AAT deficiency,
although the association is much less common and no clear
cause-effect relationship has yet been established. We report
the case of a woman who presented with bronchiectasis and
PiSZ-phenotype ATT deficiency, without emphysema. A re-
view of the literature showed that the case is exceptional.

Key words: Alpha I-antitrypsin. PiSZ phenotype. Bronchiecta-
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Introduccion

El déficit de a-1-antitripsina (AAT) es un trastorno
hereditario asociado a un elevado riesgo de desarrollar
enfisema pulmonar. Por otra parte, también se ha invo-
lucrado en la génesis de bronquiectasias (BS), aunque
de un modo mas controvertido. En primer lugar, por no
estar bien definida la relacién causa-efecto y, en segun-
do lugar, por tratarse de una asociacién inusual'.

La mayor difusién en la prictica de la tomografia
computarizada de alta resoluciéon (TCAR) tordcica, ha
mejorado el diagnéstico de las BS, y con ello se ha in-
crementado el nimero de casos detectados en pacientes
con déficit de AAT. No obstante, en la mayoria de los
casos, el diagndstico de BS se asocia con el déficit ho-
mocigoto PiZZ y con la presencia concomitante de enfi-
sema pulmonar?.

Presentamos el caso de una paciente con déficit de
AAT fenotipo PiSZ y BS, sin evidencia de enfisema
asociado. Aparte de resaltar su rareza y comentar las re-
ferencias bibliogréficas, esta observacién clinica nos
permite sostener la hipotesis que considera el déficit
congénito de AAT como causa primaria de BS.
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Observacion clinica

Mujer de 45 afios, que ingres6 en el hospital por una he-
moptisis, sin hdbitos téxicos y sin antecedentes médicos des-
tacables. A los 27 afios presentd una estenosis ureteral posce-
sarea resuelta mediante tratamiento quirdrgico. Hacia 3 meses
que venia presentando tos con expectoracién mucopurulenta
moderada, sin otros sintomas acompafiantes. Tras la aparicién
de dos episodios de hemoptisis franca acudié a urgencias,
donde se constaté un estado general conservado; la paciente
estaba apirética y con sus constantes vitales estables. La ex-
ploracion fisica general fue normal. Los datos analiticos san-
guineos, que incluyeron bioquimica general, hemograma y
hemostasia, fueron normales, excepto una VSG discretamente
elevada de 22 mm. Un proteinograma mostré un leve descen-
so de la banda o-1, con un valor del 1,4%. El andlisis del se-
dimento urinario fue normal. Se practicaron una radiografia
de térax y un ECG, que no evidenciaron alteraciones. Una
TCAR torédcica puso de manifiesto la presencia de BS cilin-
dricas en ambos pulmones, con un mayor predominio en el
I6bulo inferior izquierdo (fig. 1). La prueba cutdnea de la tu-
berculina (intradermorreacciéon de Mantoux), realizada con 2
UT de PPD RT-23, fue negativa. Una fibrobroncoscopia mos-
tré restos hemadticos en el drbol traqueobronquial, que ademas
presentaba una inflamacién difusa de su mucosa. El andlisis
del broncoaspirado (BAS) fue negativo para células malignas
y para bacilos 4cido-alcohol resistentes. Se resolvié la hemop-
tisis con tratamiento antibidtico de amplia cobertura y medi-
das de soporte general, y la paciente qued6 asintomdtica. En
posteriores controles se ha mantenido su buen estado general.
A los 6 meses la realizacién de una nueva TCAR tordcica
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Fig. 1. Corte de la TCAR toracica en el que se observan bronquiectasias
cilindricas, principalmente en el 16bulo inferior izquierdo.

confirmo la persistencia de las BS. La dosificacion de inmu-
noglobulinas A, E, G y M fue normal, del mismo modo que el
test del sudor (40 meQ/1). Tres determinaciones espaciadas de
AAT presentaron los siguientes valores sanguineos: 88, 76 y
53 mg/dl (140-320 mg/dl). El estudio genético marcé un feno-
tipo PiSZ y un estudio funcional respiratorio no evidencid
ninguna repercusiéon (FVC 3,41 1 (111%), FEV, 2,82 1
(115%), FEV /FVC 83%, RV 3,26 1 (129%), TLC 5,54 1
(108%), DLCO 114%. La gasometria arterial en reposo y res-
pirando aire ambiente fue normal (pH 7,40, PCO, 34 mmHg,
PO, 91 mmHg).

Discusién

Para el diagnéstico etioldgico de las BS debe reali-
zarse un protocolo que permita, en primer lugar, excluir
las principales causas y, luego, estudiar otras posibilida-
des menos frecuentes como, por ejemplo, el déficit con-
génito de AAT?. Aunque existe una opinion generaliza-
da que pone en duda la relacién de dicho déficit con la
posterior formacién de BS. En este sentido, la mayor
parte de las publicaciones tienen algin tipo de limita-
cion. Se aportan casos en los que se asocian otros défi-
cit potencialmente causantes de BS, como la deficiencia
de IgA?3; en otros no se valoran antecedentes tan impor-
tantes en la génesis de BS como la infeccién por Borde-
tella pertusis*, y algunos no disponen de un adecuado
diagnéstico de imagen con TCAR toricica, o bien diag-
nostican falsas BS en dreas pulmonares donde predomi-
na el enfisema'. Este posible error de interpretacion se
explica porque en el enfisema se producen cortocircui-
tos arteriales en las dreas pulmonares peor ventiladas,
de manera que si el criterio diagndstico se basa en com-
parar los didmetros bronquial y arterial, podemos en-
contrar falsos positivos.

La patogenia de las BS asociadas al déficit de AAT
no esté bien establecida. Por un lado, se cree que el de-
fecto de esta sustancia antiproteolitica alteraria el equi-
librio proteasa-antiproteasa del pulmén, con lo que seria
mads facilmente dafiado y mas susceptible al desarrollo
de enfisema y/o BS®. Por otro lado, también se cree que
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los pacientes con un déficit grave presentan mds infec-
ciones pulmonares, que serian a su vez responsables de
la formacion de las BS®. En definitiva, la controversia
reside en saber si las infecciones pulmonares recurren-
tes son las causantes de las BS o, por el contrario, las
BS se originan como consecuencia del déficit de AAT vy,
por ello, se producen posteriormente las frecuentes so-
breinfecciones. Un estudio actual® no ha encontrado di-
ferencias en la distribucion de los alelos de AAT entre
pacientes con BS y un grupo control de sujetos sanos,
lo que sugiere a los autores que las BS relacionadas con
el déficit de AAT son mds un producto de la alteracién
pulmonar, debida al enfisema o a las infecciones pul-
monares, que no al propio déficit en si. En sentido
opuesto, se han descrito casos de BS por déficit de AAT
no asociadas a enfisema y sin antecedentes de infeccién
pulmonar’®’.

Los pacientes con déficit de AAT que poseen mayor
riesgo de sufrir trastornos respiratorios son los homozi-
gotos PiZZ. Asimismo, se ha comprobado que los indi-
viduos con fenotipo PiSZ no suelen tener sintomas res-
piratorios, apenas se altera su funcionalismo pulmonar
y raramente presentan alteraciones radioldgicas®’. La
suma de otros factores de riesgo, como el tabaquismo,
es lo que hace a estos individuos mds sensibles al desa-
rrollo de una enfermedad pulmonar crénica.

Nuestro caso clinico, aparte de relacionar directa-
mente el déficit de AAT con la apariciéon de BS en au-
sencia de enfisema pulmonar, aporta la exclusividad de
tener el fenotipo PiSZ y no estar asociado con otra pato-
logia coadyuvante. Por todo ello, opinamos que el défi-
cit congénito de AAT, aunque no sea grave, puede ser
considerado como causa primaria de BS.
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