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Aneurisma de la arteria pulmonar derecha
en un paciente con sindrome de Williams.

Reporte de un caso

(A case of Williams syndrome associated with an aneurysm of the right pulmonary artery)

Ma. Guadalupe Dominguez Escamilla,* Bernarda Alba Ramos Lopez,** César A Fuentes
Becerril,** Javier de Jests Novales Castro***

RESUMEN

Se informa del caso de una escolar con sindrome de Williams asociado a un aneurisma de la arteria pulmonar (rama derecha)
quien fue tratada mediante embolizacion. Se hace notar la rareza de esta anomalia vascular dado que no se encontré ningin

caso descrito en la literatura.
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SUMMARY

The case of a schoolgirl with syndrome of Williams, to whom the diagnosis of an aneurysm of the pulmonary artery (right branch) was
done, is reported. She was successful treated. Emphasis is done about the rarity of this vascular anomaly, there was not any case de-

scribed in the literature.

Key words: Williams syndrome, pulmonary artery aneurysm, vascular diseases.

El sindrome de Williams (SW) es un desorden genético
raro de transmision autosémica dominante debido a una
microdelecién del brazo largo del cromosoma 7 (7q
11.23) donde se encuentra el gen que codifica la produc-
cion de elastina (proteina que provee de fuerza y elasti-
cidad a los vasos y tabiques).>? La incidencia reportada®
es de 1:20,000 nacidos vivos. Este sindrome se asocia
con caracteristicas faciales peculiares: cara de “duende-
cillo”, nariz pequefia, boca grande, frente amplia, men-
ton pequefio y estrabismo; los pacientes muestran
retraso psicomotriz, problemas dentarios, retraso en su
crecimiento, anormalidades musculoesqueléticas, retra-
so mental, hiperacusia, hernia umbilical y/o inguinal, y le-
siones cardiovasculares hasta en 80% de los individuos
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enfermos; de éstas, la mas comun es la estenosis supra-
valvular adrtica (ESVA).*S En este informe se presenta el
caso de una adolescente con un aneurisma de la arteria
pulmonar (rama derecha) asociado al sindrome de
Williams. La rareza de este hallazgo, al no ser reportado
en la literatura en pacientes con SW, es el motivo de esta
comunicacion.

CASO CLINICO

Se trata de una nifia de 11 afios de edad, producto de la
gesta | de un embarazo planeado y deseado, sin proble-
mas. Se obtiene a término, por parto eutdcico, con peso
de 2,400 g, talla 49 cm; se desconoce el Apgar, se refie-
re llanto y respiracion inmediata al nacimiento. A los tres
meses de edad se detecta retraso psicomotriz, sin apari-
cion de sonrisa social; no sostenia la cabeza. Se valora a
los nueve meses (por el servicio de genética) quien le so-
mete a estudios y a los dos afios de edad se le diagnosti-
ca sindrome de Williams reportando cariotipo 46XX. A
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Figura 1. Facies caracteristica del sindrome de Williams.

Figura 2. Se aprecia opacidad homogénea, irregular, en la region
parabiliar derecha.

los tres meses se le escucha soplo que se cataloga como
fisioldgico, se le corrige estrabismo bilateral divergente a
los ocho afos.

Inicia su padecimiento a los 11 afios de edad con fiebre
de 39-41°C; tos hiimeda, no disneizante ni cianozante, con
presencia de hemoptisis. Acude a un hospital general de
zona, donde se le da tratamiento no especificado, luego
egresa. Reingresa un mes después, con neumonia e infec-
cién de las vias urinarias; se desconoce el tratamiento. Un
mes después reingreso al hospital por dolor en el muslo iz-
quierdo y aparicién de tos productiva, en ocasiones hemop-
toica y pérdida de peso de 5 kg en un mes, astenia y
adinamia. Ante tal evolucion se le envia al hospital donde la-
boran los autores, a fin de ser valorada por el servicio de
Neumologia-Pediatrica. Se ingresa, registrando un peso de
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Figura 3. Imagen de resonancia magnética: nétese imagen
hiperintensa en region parabronquial derecha.

Figura 4. Imagen posembolizacion.

56 kg, talla 152 cm, tension arterial 120/80 mmHg, frecuen-
cia cardiaca 80 x minuto, temperatura 37°C, bien confor-
mada, marcha claudicante, cooperadora, facies (Figura 1):
compatible con SW (ya descrito); se aprecia discreto estra-
bismo bilateral divergente; térax sin deformidades, simétri-
co amplexion y amplexacion normales; vibraciones vocales
normales, claro pulmonar y murmullo vesicular, area cardia-
ca precordio hiperdinamico, thrill palpable en el hueco su-
praesternal irradiado hacia cuello, soplo sistélico grado -1l
de VI, plurifocal, abdomen globoso a expensas de paniculo
adiposo, sin visceromegalias, peristalsis normal, extremida-
des con genovaro, disminucidn de fuerza en ambas piernas,
tono muscular conservado, reflejos normales, columna no
valorable ante la imposibilidad de bipedestacion por dismi-
nucién de fuerza, Tanner II.

Una radiografia de térax mostr6 opacidad homogé-
nea irregular en la regién parahiliar derecha (Figura 2).
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Tomografia axial computarizada del térax con imagen
hiperdensa en la regién parabronquial derecha. Otra to-
mografia de térax report6 probable malformacion vascu-
lar. Imagen de resonancia magnética hiperintensa, en
region parabronquial derecha (Figura 3). Se valoré por el
servicio de cardiologia que hace el diagnostico de este-
nosis adrtica supravalvular.

Se somete a cateterismo el que reporta aneurisma de
la arteria pulmonar (rama derecha). Se somete a emboli-
zacion del aneurisma con lo cual se resuelve la expecto-
racién hemoptoica. La evolucidn es satisfactoria por lo
gue egresa con indicacion de control de tomografia axial
computarizada de térax cuyo reporte, posembolizacion,
fue tendencia a formacién de trombo dentro de aneuris-
ma (Figura 4).

DISCUSION

La asociacion de aneurisma de la rama derecha de la ar-
teria pulmonar con el sindrome de Williams no ha sido
reportada en la literatura sobre esta enfermedad, por
eso el interés por divulgar la experiencia en el manejo
clinico de este caso. Si se considera que los aneurismas
son dilataciones irreversibles localizadas en las arterias y
en este sindrome hay un trastorno en la produccion de
elastina, cabe suponer que hay entre ambas circunstan-
cias una relacién de causa-efecto.? En cuanto al diag-
ndstico de estas anomalias, entre mas precoz se haga,
habra una mayor probabilidad de dar solucion a éstas
por lo que el prondstico serd mas favorable; asi tan
pronto se haga el diagnostico y en el momento que se
juzgue pertinente, podra ser corregido por emboliza-
cion o reseccion quirdrgica.
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Entre las principales anormalidades congénitas aso-
ciadas a este sindrome, que han sido descritas por otros
autores, se encuentra: la estenosis supravalvular adrtica
(80%0), la estenosis pulmonar, defecto septal atrioventri-
cular y valva bicuspide aortica.” El presente caso tuvo
una evolucion satisfactoria después de la angioplastia,
con resolucion del cuadro clinico.
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