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Noonan syndrome associated with aberrant right
subclavia and pulmonary sequestration
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RESUMEN. El sindrome de Noonan es una enfermedad de herencia
autosémica dominante. Las malformaciones respiratorias mas comunes
son el pectum carinatum, el pectum excavatum, la linfangiectasia pul-
monar y el quilotérax. También se ha relacionado con malformaciones
cardiovasculares, como la estenosis valvular pulmonar, la coartacién
adrtica y la estenosis de ramas pulmonares. Se presenta el caso de un
masculino de seis afos, con diagndstico de arteria subclavia derecha
aberrante, secuestro pulmonar y sindrome de Noonan, que es enviado
para su valoracién con diagnéstico de asma. Se realiz6 una revisién de la
literatura en diversas revistas médicas en bisqueda de alguna asociacién
o caso previo. Concluimos que el diagnéstico es complejo, puesto que
no existe en la literatura una relacién entre estas patologfas. Por lo que
es importante realizar una historia clinica y exploracién fisica oportunas,
asf como estudios de imagen adecuados en nifios con este sindrome.

Palabras clave: Sindrome de Noonan, secuestro pulmonar, arteria sub-
clavia derecha aberrante, malformacién broncopulmonar.

INTRODUCCION

El sindrome de Noonan (SN) es una enfermedad de he-
rencia autosémica dominante, se estima una incidencia
de 1/1,000 a 1/2,500 recién nacidos. Las malformaciones
respiratorias mas comunes son el pectum carinatum supe-
rior y/o el excavatum inferior, puede haber linfangiectasia
pulmonar o quilotérax."? Se relaciona en 50-80% a car-
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ABSTRACT. Noonan syndrome is an autosomal dominant inherited disease.
The most common respiratory malformations are pectum carinatum,
pectum excavatum, pulmonary lymphangiectasia, and chylothorax. It
has also been associated with cardiovascular malformations, such as
pulmonary valve stenosis, aortic coarctation, and pulmonary branch
stenosis. We present the case of a 6-year-old male, with a diagnosis of
aberrant right subclavian artery, pulmonary sequestration and Noonan
syndrome, sent for evaluation with a diagnosis of asthma. A review of
the literature was carried out in various medical journals in search of
some association or previous case. We conclude that the diagnosis is
complex, since there is no association in the literature between these
pathologies. Therefore, it is important to carry out an adequate medical
history and physical examination, as well as adequate imaging studies
in children with this syndrome.

Keywords: Noonan syndrome, pulmonary sequestration, aberrant right
subclavian artery, bronchopulmonary malformation.

diopatias congénitas, la mas predominante es la estenosis
valvular pulmonar, seguida de la coartacién aértica y de la
estenosis de ramas pulmonares.'

El objetivo de este articulo es presentar el caso de un
escolar con diagnéstico de SNy arteria subclavia derecha
aberrante mas secuestro pulmonar intralobar derecho. Se
realizo una revision de la literatura.

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de masculino de seis afios de edad con diagnéstico
de SN, el cual es visto por primera vez en la consulta de
neumologfa a esta edad, con diagnéstico de envio de asma
de dificil control y neumonta. Los antecedentes mencionan
ser producto de la segunda gesta, madre con eclampsia,
obtenido por via cesarea, prematuro de 36 semanas de
gestacion, con peso de 2,600 gy Apgar 8. Esquema de
vacunacién incompleto. Fue valorado por cardiologfa,
quien refiere un electrocardiograma (EKG): ritmo sinusal,
sin trastornos de conduccién ni repolarizacion.
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Figura 1: Telerradiografia de térax: presenta una imagen que incrementa
la densidad pulmonar en el [6bulo medio caracterizada por un patron
de consolidacion con broncograma aéreo y signo de silueta positivo,
sugerentes de una atelectasia pulmonar.

Ecocardiografia: presion sistdlica arterial pulmonar
(PSAP): 25 mmHg y fraccién de eyeccién del ventriculo
izquierdo (FEVI) 61%, arteria pulmonar y drenaje venoso
pulmonar normal. Los sintomas predominantes son tos
crénica, sibilancias, disnea de medianos esfuerzos y dis-
fagia a solidos de cinco afos cuatro meses de evolucion.
Exploracion fisica: indice de masa corporal: 15.2, SpO.,:
96%. Morfologia del térax normal, didmetro intermamilar
16 cm, no se integra sindrome pleuropulmonar alguno.
Tratado con esteroide inhalado y broncodilatador de
larga accién, con mejorfa de la sintomatologia.

Estudios: difusion de mondxido de carbono (DLCO)
7.5 mL/min/mmHg (valor predicho 10.2), espirometria
posbroncodilatador con una respuesta en volumen es-
piratorio forzado en el primer segundo (FEV,) del 16%
y de mas de 200 mL. La radiografia de térax muestra
un patrén atelectdsico (Figura 7). Serie esofagogastro-
duodenal (SEGD) con presencia de reflujo grado llI; en
la angiotomografia de térax (angio-TC) se observa una
subclavia derecha aberrante (Figura 2), lo mismo que
en la aorta descendente, también un vaso aberrante
(Figuras 3y 4).

DISCUSION

El término anillo vascular se utiliza para describir la combi-
nacion de estructuras vasculares, y en ocasiones ligamento-
sas, del arco adrtico y sus ramas que encierran a la traquea
y al eséfago, lo que causa un efecto de masa y obstruccién
de las vias respiratorias o del es6fago y genera dificultad en
la respiracién o en la deglucién.’ Son relativamente raros

con una incidencia de 2-10/10,000 habitantes y son menos
de 1% de las anomalias congénitas cardiovasculares.* Lo
ideal es realizar el diagnéstico a edades mas tempranas
de la vida, puesto que pueden producir alteraciones en la
calidad de vida del paciente y sus familiares, lo cual altera la
dindmica familiar con base en el sintoma predominante. Tal
y como sucedid en este caso, la manifestacién de dificultad
respiratoria y sibilancias llevaron al paciente a sufrir diversas
hospitalizaciones y al final a complicarse con neumonia y
atelectasias, sintomas y signos que obligaron su traslado a
especialidad respiratoria infantil.

Durante el crecimiento embrionario, en la cuarta sema-
na, aparecen hendiduras faringeas irrigadas por seis pares
de arcos adrticos primitivos, el sistema de arcos adrticos
pierde gradualmente su disposicién simétrica original, se
desarrollan y retroceden con el desarrollo de las bolsas
faringeas. La persistencia o involucién de estos arcos de-
terminan las diferentes variedades de anillos vasculares.*
Existe una clasificacion de los anillos vasculares propuesta

Figura 2: Angiotomografia computarizada de térax fase arterial: se observa
la presencia de subclavia derecha aberrante (flecha) que discurre desde la
cara posterior de porcion proximal de aorta descendente hacia la derecha
del paciente por detras del es6fago (E) y que reduce el calibre del mismo
en forma considerable.
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Figura 3: Angiotomografia computarizada de térax en la cual se observa
la presencia de hipervascularidad pulmonar que genera una lesion solida
muy pequefia (flecha) y vaso nutricio (V) que nace de la aorta toracica
descendente (A) y se localiza cerca del diafragma, de 4 mm de diametro
que se dirige a la region basal del pulmén derecho.

por Stewart et al. en la cual las anomalias vasculares pueden
consistir en anillos completos (doble arco aértico) que pue-
den comprimir la traquea y el es6fago, o bien incompletos
(arteria subclavia aberrante derecha) que ocasionalmente
comprime el es6fago.” En nuestro paciente la disfagia fue
un sintoma que tuvo su aparicion (junto con las sibilancias)
en una etapa muy temprana de la vida, la cual se asoci6
con la ablactacion del paciente. Este dato corrobora lo ob-
servado en la literatura, donde este tipo de malformacion
de la subclavia derecha tiende a producir la compresién
esofagica y manifestarse en diversos grados de disfagia y
hasta regurgitaciones.

La arteria subclavia derecha aberrante ha sido reconoci-
day encontrada en 0.4% de las autopsias y se ha asociado
con trisomfa 21 y otros sindromes genéticos asociados
con anomalias del arco adrtico,’ lo que la hace uno de los
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anillos vasculares menos comunes. Sus signos y sintomas
inician en los primeros meses de vida y son caracteristicos:
estridor bifasico o espiratorio que aumenta con el llanto y
la alimentacién, «tos secay, infecciones respiratorias recu-
rrentes, episodios de apnea refleja y cianosis, sibilancias,
hiperextension cervical y retraccién esternal e intercostal.”
Por lo comin, dichos sintomas son intermitentes, se mo-
difican segln posicion y pueden incluso confundirse con
un asma de dificil control,” tal y como sucedié en el caso
previamente descrito. Cuando resulta comprometida la
via digestiva por compresion del eséfago, los sintomas mas
frecuentes son disfagia, vomitos, desnutricién y dificultad en

Figura 4: Reconstruccion vascular en la cual se observa la presencia
de la arteria nutricia de secuestro pulmonar intralobar (flecha), la cual
se origina de la aorta descendente toracica y vaso aberrante subclavia
derecha (estrella).
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la alimentacién, principalmente con la ingesta de sélidos.®
En cuanto a la sintomatologfa descrita, la disfagia, que es uno
de los sintomas cardinales para el diagndstico, fue subestimada
por los padres hasta que se realiz6 la evaluacion.

Por otra parte, las técnicas de imagen son pruebas
complementarias que confirmaran el diagnéstico. La ra-
diograffa de térax puede proporcionar informacién sobre
el desplazamiento del arco adrtico o la trdquea, la pre-
sencia de una estenosis traqueal, asi como infiltraciones
pulmonares, distelectasias o atelectasias como signos de
compresion de las vias respiratorias.’ El esofagograma mues-
tra la indentacién esofdgica; sin embargo, la informacién
anatémica obtenida no es lo suficientemente precisa para el
tratamiento terapéutico, por lo que se requieren imagenes
transversales como la tomografia computarizada (TC) o la
resonancia magnética (RM). Se pueden usar métodos de
posprocesamiento para generar datos 3D, tanto de la TC
como de la RM, dando una vista detallada de la morfologia
vascular.'” En cuanto a los estudios de radiologfa la SEGD
no revel6 identaciones esofagicas, sélo la presencia del
reflujo severo; tampoco la tele de térax mostré imagenes
radiolégicas sugerentes de las malformaciones, por lo que
no fueron concluyentes para el diagndstico. Por lo tanto,
la TC de térax y la angiotomografia son los estudios de
eleccion para el diagndstico de los anillos vasculares y de
las malformaciones pulmonares como lo es el secuestro
pulmonar intralobar o extralobar, la otra patologia agregada
en nuestro paciente.

En cuanto al secuestro pulmonar intralobar y su asocia-
cién con este sindrome no existe bibliografia a nivel mun-
dial que los relacione en una entidad comdn. El secuestro
pulmonar es una malformacién congénita broncopulmonar
poco frecuente caracterizado por un segmento anormal
pulmonar irrigado por una arteria aberrante de origen sis-
témico, en 95% de los casos se ubica en el I6bulo inferior
izquierdo, representan de 0.15-6.4% de todas las malfor-
maciones pulmonares congénitas."'* La incidencia anual
estimada es de 30 a 42 casos por 100,000 habitantes.” Es
frecuente que se asocien con otras anomalias congénitas
como la hernia diafragmadtica o la cardiopatia congénita.'
Se clasifica en intralobar y extralobar de acuerdo con la
ausencia o presencia de una cubierta de pleura visceral
independiente en tejidos pulmonares anormales." El se-
cuestro intralobar es mas comun, se presenta en 75% de
los casos.” Estas estadisticas hacen de este caso algo poco
comn, puesto que a pesar de que el secuestro pulmonar
intralobar es mds comdn, la localizacién derecha puede
hacer més dificil su diagnéstico.

Los sintomas de esta enfermedad son atipicos y tienden
a diagnosticarse erréneamente, los pacientes presentan
cuadros repetitivos de neumonias. Se ha descrito neumo-
térax de repeticion, bronquitis obstructiva y dolor torécico,
aunque menos frecuentes.” En las radiografias de térax,

el secuestro intralobar puede contener aire, suelen ser
mas heterogéneos y menos definidos y pueden imitar una
neumonia o un absceso pulmonar. En las tomografias se
puede observar una masa quistica con contenido aéreo o
liquido, enfisema focal e hipervascularizacion del tejido
afectado.” La presencia del vaso anémalo se demuestra
con tomografia con contraste intravenoso en 72% de la
aorta toracica descendente, de la aorta abdominal, el eje
celfaco o la arteria esplénica (21%), arteria intercostal (3%)
y rara vez a través del subclavio, tordcica interna y arterias
pericardiacofrénicas.” Tal y como se ha mencionado, los
estudios radiolégicos son sumamente importantes y aunque
la radiografia no fue concluyente para el diagnéstico de
este caso, la angio-TC si lo fue acorde a lo que marca la
literatura, en donde se observé un aumento en la hipervas-
cularizacion, asf como la presencia de un vaso anémalo de
la aorta torécica descendente. El tratamiento de consenso
para los secuestros intralobares y extralobares es la remo-
cién quirdrgica.""® Este paciente se encuentra en espera
para realizarle embolizacion por cateterismo cardiaco con
un dispositivo oclusor.

CONCLUSIONES

El diagndstico es complejo, sobre todo porque no existe
en la literatura una asociacién entre las patologfas descri-
tas. Es muy importante hacer una adecuada valoracién y
seguimiento al realizar estudios de imagen adecuados y
una historia clinica completa, sin minimizar ningtin sin-
toma digestivo y respiratorio. De acuerdo con la revisién
bibliogréfica no se encontré ninguna asociacién entre el
SNy los diagnésticos finales del paciente, lo que hace de
éste un caso dnico.
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