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Se presentan dos familias en las que dos de sus miem-
bros en cada una de ellas han presentado episodios de
neumotdérax espontineo. La afectacién familiar en esta
enfermedad es un hecho raramente hallado. Se realiza
una revisién bibliografica sobre los casos anteriormente
descritos y se estudia el sistema HLA en las familias pre-
sentadas, no hallando relacién entre éste y la aparicion de
un neumotdrax espontineo.
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Familial spontaneous pneumothorax

Familial spontaneous pneumothorax is a rare finding.
Below two families are described in each of whom two
familymembers presented episodes of spontaneous
pneumothorax. The pertinent literature is reviewed.
HLA system studies of the two families did not turn up
any relationship between HLA and spontaneous pneu-
mothorax.

Introducciom

Se aplica el término neumotdrax a la presencia de
aire libre en la cavidad pleural. El denominado neu-
motorax espontineo (NE) hace referencia al que se
produce por rotura de la pleura visceral sin causa
etiol6gica aparente (yatrogénica o traumdtica). Si
bien puede presentarse a cualquier edad, es mas fre-
cuente en varones entre los 20 y 40 afios de edad.
Dentro de este grupo hay un determinado ntimero
de ocasiones en las que existe una causa clinica o ra-
dioldgica evidente (enfisema difuso, fibrosis intersti-
cial, neoplasia pulmonar, etc.). En otros casos no
puede objetivarse ninguna lesién como posible in-
ductora de la entidad. Son éstos los denominados
neumotoérax espontineos idiopéticos, que suelen
presentarse en varones sanos entre los 20 y 30 afios
de edad y vienen determinados por la presencia de
ampollas subpleurales de etiologia desconocida'.

En el Servicio de Cirugia Tor4cica de nuestro hos-
pital, en un periodo de 12 afios (1973-1984) hemos
tratado un total de 600 pacientes afectos de neumo-
térax espontineo, de los cuales un 75 % de los mis-
mos eran neumotorax espontaneos idiopaticos. En
los mismos hemos constatado la presencia de cuatro
familias en las que ha habido miembros afectos de
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neumotoérax espontaneo idiopatico. Hemos podido
estudiar los antigenos del sistema HLLA en dos de es-
tas cuatro familias.

El caricter familiar de esta enfermedad fue refe-
rido por primera vez en la literatura por Faber en
19212 En la bibliografia revisada hemos encontrado
un total de 69 casos distribuidos en 64 familias. Se ha
especulado la presencia de una herencia autosémica
dominante, si bien ello no ha podido ser demostrado
de una forma evidente, debido a la dificultad que en-
trafia el estudio de una enfermedad con una inciden-
cia familiar tan baja’.

En los dltimos afios se ha descrito la asociacion de
numerosas enfermedades al sistema HILA, algunas
de ellas sin relacion con trastornos del sistema in-
mune, siendo utilizados los distintos antigenos del
sistema como marcadores de genes de susceptibili-
dad situados en la misma region cromosémica.

Observaciones clinicas

FAMILIA I

En esta familia se ha hallado un miembro afecto de NE que ha re-
cidivado y ha requerido tratamiento quirdrgico (bullectomia y
abrasion pleural). Una abuela materna de dicho paciente habia
presentado episodios de NE en su juventud. (fig. I, A).

FAMILIA 11

Se ha hallado un varén de 17 aos de edad, afecto de NE iterativo
derecho que ha tenido que ser intervenido quiriirgicamente. Una
hermana suya de 26 aios de edad ha sufrido un episodio de NE iz-
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quierdo y otro de NE derecho recidivado, que también ha sido in-
tervenido quirtirgicamente. (fig. 1, B)

DETERMINACION DE LOS ANTIGENOS HLA

Los antigenos HLA de los loci A, By C han sido definidos por Ia
técnica de microlinfocitoxocidad estandarizada por el NIH con una
baterfa de 180 sueros. En cada familia se han establecido los corres-
pondientes haplotipos.

Resultados

En la familia I1a abuela es portadora del haplotipo
HLA A 2, B 39 (w6), que hereda el nieto que pre-
sentd NE.

En la familia I1, los dos hermanos que presentaron
episodios de NE no comparten ningin haplotipo
HLA.

Aplicando el método descrito por Berberich et al*
para analizar la probabilidad de que en familias la
concordancia entre haplotipos HLA y la aparicién
de una enfermedad no sea debida al azar, no se ob-
serva en el estudio de las dos familias presentadas en
en este trabajo una asociacion entre el sistema HLA
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y la aparicién de NE (tabla I). Extendiendo el mé-
todo de célculo a la familia publicada por Sharpe et
al®, la probabilidad de asociacién no es estadistica-
mente significativa.

El NE familiar se presenta en raras ocasiones, lo
que sugiere que los factores genéticos ambientales
juegan un importante papel en su desencadena-
miento.

Discusion

Laescasa frecuencia del NE de afectacion familiar
viene reflejada en la tabla I1, en la que se detallan los
73 casos descritos hasta la actualidad. En todos ellos
se ha producido como minimo un episodio de NE,
considerando como tal el cuadro clinico que ya se ha
definido en la introduccién del trabajo, sin la coexis-
tencia de tuberculosis pulmonar en actividad.

Una revision de los casos presentados hasta la ac-
tualidad permiten observar una proporcién entre va-
rones y mujeres de aproximadamente 2:13. No se ha
observado consanguinidad en las familias estudia-
das. Es de destacar la escasa incidencia familiar, con
un total de 12 familias en las que se han hallado dos
uinicos miembros afectos, como ocurre en los casos
que presentamos!5"!5, En 11 ocasiones se ha presen-
tado s6lo en hermanos, al igual que en una de nues-
tras familias!>68.10.12-17 [ 3 incidencia no siempre se
segrega de padres a hijos, observdndose estos casos
en los que sélo los hijos estan afectos, lo que sugiere
la existencia de mas de un gen relacionado con la
aparicion de la enfermedad.

Aunque se ha mencionado una posible herencia
autosémica dominante, la confeccién de drboles ge-
nealégicos y la identificacién de genes no ha podido
ser concluyente hasta la actualidad®. Reciente-
mente, Sharpe et al han estudiado la asociacion de
los antigenos HLA en una familia de 23 miembros,
en que seis de los cuales presentaban NE, pudiendo
comprobar que cinco de ellos tenfan el haplotipo A2
B40°. De las dos familias estudiadas por nosotros,
ninguna de ellas presentaba dicho haplotipo.

En ninguna de nuestras dos familias, la presenta-
cién en sus dos miembros de NE segrega con ningtin

TABLA 1
Datos conjuntos de familias con neumotoérax espontineo
HAPLOTIPO )
FAMILIA  RELACION v pmro Odds P
1 abuela, nieto A2, B39, C- 0,250
0,81
2 2 hermanos  discordante* (0,750) 0,39
Sharpe 4 hermanos A2, B40, C- 0,333

Haplotipos discordantes.

Probabilidad de la concordancia de haplotipos entre miembros afectos de
una familia. Paréntesis indica que no se observé concordancia.

c. Probabilidad de que la concordancia observada sea debida al azar
(p >0,05 NS).
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TABLA 1
FECHA 1 AUTOR N.° FAMILIASL N.° CASOS PARENTESCO
1921 FABER 1 2 Hermano y hermana
1925 KUSAN 1 2 Hermanos
1926 ATWOOD 1 2 Padre e hijo
1933 GOTZSCHE 1 S Hermano, su hijo e hija; hermana, su hijo
1934 MULLER 1 2 Padre e hijo
1940 BACHMANN 1 2 Padre ¢ hija
1948 BROCK 2 2 Hermanas
2 Parientes cercanos
1949 ROTTENBERG 1 2 Hermanos
1950 BERLIN 2 3 Hermano, hermana y su hija
4 Madre, su hijo e hija, sobrino (a través de la hermana)
1956 BLANCO
RODRIGUEZ i 2 Hermanos
1957 BOYD 1 3 Padre, dos hijas
1960 LEITES 1 3 Hermanos
1961 ZIEGLER 2 4 Doshermanos, hermana, hijodeunodeloshermanosafectos
3 Varénymujer, primoshermanos, primaensegundogrado
1964 CLARKE 1 3 Doshermanosyunhermanastrodelmismopadre
1968 TADDEI 1 2 Hermanos
1973 LEMAN 1 4 Padre, treshijas(incluyendoagemelasidénticas)
1975 DELANEY 2 2 Doshermanasgemelasidénticas
3 Hermanos
1979 WILSON 1 4 Madre,doshijosynieto(dehijanoafectada)
1980 SHARPE 1 6 Treshermanos,doshermanasyunaprimahermana
1981 HINSON 1 2 Hermanas
1985 FREIXINET 2 2 Abuelaynieto
2 Hermanoyhermana
26 73

haplotipo HLA, por lo que la posible asociacién de
un gen de susceptibilidad para el NE situado dentro
delaregion HLA parece improbable, lo cual no des-
carta que pueda situarse mds alejado de la region
HLA aunque en el cromosoma 6. Otra posibilidad es
que exista un gen de susceptibilidad asociado al sis-
tema HLA pero que interaccione con otros genes si-
tuados en otra zona del genoma.

Puede afirmarse, segin nuestra experiencia y la
que se ha observado en otros autores>*!218-22  que
tanto la clinica inicial, como la evolucién del pro-
ceso, no difieren del que puede observarse en cual-
quier NE. Tampoco hay hallazgos operatorios en los
enfermos intervenidos ni resultados de exdmenes
histopatoldgicos del material bulloso resecado que
difieran de los que se hallan habitualmente en un
NE.
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