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¢Es asma, son bronquiectasias. . ., 0 es un déficit de
alfa-1-antitripsina?

Is it Asthma, is it Bronchiectasis. . .or is it an
Alpha-1-Antitrypsin Deficiency?

Sr. Director:

El déficit de alfa-1-antitripsina (DAAT) es la enfermedad congénita
potencialmente mortal mas frecuente en la edad adulta. Suele pre-
sentarse como enfisema pulmonar en edades tempranas’. El DAAT
es una enfermedad infradiagnosticada y una de la causas de este
notable infradiagnéstico es la escasa frecuencia con la que se deter-
minan las concentraciones séricas de AAT, incluso en pacientes con
EPOC, a pesar de que las normativas lo recomiendan’. Un aspecto
menos conocido es que la enfermedad pulmonar por DAAT puede
tener una expresion clinica muy diversa y que los pacientes con
DAAT pueden tener otra enfermedad respiratoria no directamente
relacionada con el déficit, lo que dificulta la sospecha diagnéstica
y complica la decision terapéutica acerca de la necesidad de iniciar
terapia sustitutiva.

Hemos tenido la oportunidad de visitar a una mujer de 52 afios
de edad, exfumadora de 14 paquetes-afio, que consult6é por neumo-
nias lobares de repeticién en diferentes localizaciones y episodios
de bronquitis purulenta. Sus pruebas de funcién pulmonar mos-
traron: FEV1: 3,17 L (121%), FVC: 4,12 L (103%), FEV1/VC: 76%,
VR: 1,84 L (106%), TLC: 5,66 L (110%) y KCO: 96% del teérico. Una
tomografia computarizada de térax demostré bronquiectasias en
16bulo medio y superior derechos, sin evidencia de enfisema. En
la analitica se observé unas gammaglobulinas de 9,14 g/L (normal:
8-18)y AAT<0,19 g/L (normal: 0,9-2 g/L), con fenotipo homozigoto
PiZZ. Se realizé un estudio familiar que detecté un DAAT con feno-
tipo PiZZ en una hermana de 49 afios, con una concentracién de
AAT < 0,30 g/L. Nunca habia sido fumadora y presentaba una histo-
ria clinica de un asma extrinseco leve intermitente. La espirometria
mostré: FVC: 3,89 L (109%), FEV1: 2.85 L (101%) y FEV1/FVC: 73%.

El caso indice tiene un funcionalismo pulmonar conservado, sin
evidencia de enfisema, a pesar de ser fumadora con historia de neu-
monias de repeticién y bronquiectasias. El registro estadounidense
de pacientes con DAAT mostré una frecuencia de neumonias del
21%en su poblacion de 1.127 pacientes grave homozigoto?, pero no
se considera que las neumonias de repeticién tengan una relacién
causal con el DAAT. Mas controvertida es la relacién entre el DAAT
y las bronquiectasias, aunque existen estudios que indican una alta
prevalencia de bronquiectasias en pacientes con DAAT, las series
de bronquiectasias no han demostrado una frecuencia aumentada
de casos de DAAT3. De hecho, la prevalencia de bronquiectasias
en el DAAT es similar a la que se puede encontrar en series de
pacientes con EPOC de similar gravedad®. La presencia de infeccio-
nes de repeticién y bronquiectasias en pacientes con DAAT sugiere
un defecto en la inmunidad humoral®. La paciente presentaba unas

concentraciones de inmunoglobulinas bajas, aun con bronquiecta-
sias e infecciones recurrentes, lo que obliga a descartar un déficit
de subclases de la IgG o de produccién de anticuerpos especificos.
La relacion entre el asma bronquial y el DAAT también esta sujeta
a debate. Algunos trabajos sugieren que los pacientes con alelos
deficitarios, especialmente el S, pueden tener mayor incidencia y/o
gravedad del asma, pero no hay estudios concluyentes sobre el
alelo Z8, aunque en el mismo registro estadounidense la frecuencia
de asma en homozigotos PiZZ fue del 31%2. Esta paciente deberia
recibir tratamiento para su asma leve intermitente, pero ni ella ni
su hermana cumplen criterios de tratamiento sustitutivo con AAT
endovenosal.

Destaca la diferente expresiéon clinica en dos hermanas con
fenotipo homocigoto PiZZ, lo que demuestra de nuevo la extrema
variabilidad clinica que pueden presentar los pacientes con DAAT.
También vale la pena recordar la importancia del estudio fami-
liar después de un diagnéstico de DAAT. De este modo podremos
identificar individuos con el déficit grave en fases iniciales de su
evolucién, cuando las posibilidades de éxito de la intervencién tera-
péutica, tanto con medidas habituales como la cesacién tabaquica
y el tratamiento del enfisema como con el tratamiento sustitutivo,
son mayores.
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Hemangioendotelioma epitelioide mediastinico simulando
un teratoma

Mediastinal Epithelioid Hemangioendothelioma Mimicking
a Teratoma

Sr. Director:

El hemangioendotelioma epitelioide es un tumor vascular de
origen endotelial con un comportamiento clinico e histolégico

intermedio entre los hemangiomas y los angiosarcomas!. Presenta
una incidencia muy baja, siendo su ubicacién mas frecuente a
nivel hepatico y pulmonar?-4. La localizacién en mediastino es
excepcional, siendo establecido el diagnéstico habitualmente tras
el tratamiento quirdrgico.

Se trata de una mujer de 56 afios sin antecedentes de interés que
es enviada a nuestra consulta con la sospecha de un teratoma tras
la realizacién de una TC toracica por dolor en hemitérax derecho.
En la TC se evidenciaba una masa de 4cm con densidad grasa y
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Figura 1. a) RM tordcica donde se objetiva la masa a nivel de mediastino
anterior. b) Imagen macroscépica de la masa resecada. Se trata de una for-
macién nodular de 5x4x3,6cm de superficie lisa con areas de coloracion
pardo-violaceas.

calcio en su interior localizada en el mediastino. Una RM toracica
identificé una masa en el mediastino anterior derecho de 4 cm con
focos grasos intralesionales y focos de hiposefial en relacién con
calcificaciones. Dicha masa contactaba con la arteria braquiocefa-
lica y con la vena subclavia derecha sin datos claros de invasién
(fig. 1a). Mediante cervicotomia transversa, se procedio a la exé-
resis de la masa. La evolucién postoperatoria fue satisfactoria. El
informe histolégico de la pieza describié una masa de 5 x 4cm
con diferentes componentes mesenquimales: tejido adiposo de
aspecto maduro, células fusiformes de tipo fibroblastico, tejido
6seo con trabéculas gruesas de distribucién anarquica y numerosos
vasos de tipo capilar revestidos por endotelio epitelioide (fig. 1b).
Las células epitelioides mostraron un inmunofenotipo de endo-

telio (CD31 y CD34+). Estos hallazgos apoyaron el diagnéstico
de hemangioendotelioma epitelioide con una extensa osificaciéon
metaplasica, dicho resultado fue confirmado por el Servicio de
Anatomia Patoldgica del Brigham and Women’s Hospital de Boston
(EE.UU.), centro de referencia para el estudio de tumores de tejidos
blandos.

El hemangioendotelioma epitelioide suele presentarse alrede-
dor de los 40afios de forma asintomatica, siendo habitualmente
un hallazgo radiolégico fortuito en la mitad de los pacientes>.
En nuestro caso la sospecha radiolégica fue de un teratoma
debido a las calcificaciones observadas en los estudios de
imagen. Aunque su localizacién mds frecuente es a nivel hepa-
tico y pulmonar, han sido publicadas otras localizaciones en
mediastino®. El diagnéstico histolégico con técnicas rutinarias es
dificil, siendo necesario en la mayoria de las ocasiones reali-
zar técnicas inmunohistoquimicas. En nuestro caso, se observd
una gran osificacién metaplasica con células epitelioides positi-
vas en el estudio inmunohistoquimico para CD31 y CD 34, hecho
que coincide con la serie de Suster et al y que confirma el
origen vascular de este tipo de tumor®. En cuanto al pronds-
tico y tratamiento, debemos decir que se trata de un tumor de
crecimiento lento. El tratamiento de eleccién es la extirpacién qui-
rargica.
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