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Embolismo pulmonar como primera
manifestacion de extension intracardiaca de un
sarcoma del estroma endometrial

@ CrossMark

Pulmonary Embolism as a First Manifestation of Intracardiac
Extension of an Endometrial Stromal Sarcoma

Sr. Director:

Paciente de 47 afios con alergia al contraste yodado e hiper-
tensiéon arterial, diagnosticada hacia 2 afios de un sarcoma del
estroma endometrial (SEE) de bajo grado de malignidad, reali-
zandose histerectomia con doble anexectomia y linfadenectomia
pélvica bilateral. Un afio mds tarde la paciente presenta recidiva
tumoral a nivel retrosupravesical izquierdo, pudiéndose realizar
Gnicamente una reseccién incompleta de la tumoracién. Como tra-
tamiento neoadyuvante recibi6 radioterapia y hormonoterapia con
tamoxifeno.

Consulté por disnea de minimos esfuerzos de una semana de
evolucién. En la radiografia de térax no se apreciaban hallazgos
de interés. Destacaba un dimeroD de 1.141 ng/ml por método de
ELISA rapido, por lo que se realizé una gammagrafia pulmonar que
confirmé la presencia de tromboembolismo pulmonar bilateral. E1
ecocardiograma transtoracico (fig. 1A) mostré una gran masa a
nivel de la auricula derecha que se desplazaba hacia el ventriculo
en diastole, con extension a la vena cava inferior (VCI). Se realiz6
una resonancia magnética (RM) toracoabdominal (fig. 1B) que con-
firmé la trombosis, que ocupaba la totalidad de la luz a nivel de las
venas iliacas comunes, la VCI y se extendia hasta la auricula dere-
cha. Se apreciaba realce tras la administracién de gadolinio en la
imagen del trombo de vena cava inferior, un dato que va a favor de
trombosis tumoral.

Se descart6 la intervencién quirargica, debido a que hacia un
afio, en la recidiva que present6 la paciente, solo se habia podido

realizar una reseccion parcial de la tumoracién pélvica, y ademas
por el episodio de tromboembolismo pulmonar intercurrente. Se
inicié tratamiento con enoxaparina 60 mg cada 12 h y anticoagu-
lacién oral de manera crénica. La evolucién clinica posterior ha
sido favorable, y después de 30 meses de seguimiento la paciente se
encuentra asintomatica y en excelente clase funcional. En las eco-
cardiografias y RM de control se ha objetivado la desaparicién del
trombo a nivel de la auricula derecha y la repermeabilizacién casi
completa de la VCI.

El SEE es una rara neoplasia que constituye solo el 0,2% de los
tumores uterinos malignos. La tasa de supervivencia es del 80-100%
a los 5 afios. Sin embargo, entre el 30-50% de las pacientes con esta
neoplasia tienen recurrencias, generalmente tras un largo periodo
de latencia'. Las metastasis mdas frecuentes son en la vagina, la
pelvis y la cavidad peritoneal. La presencia de un trombo tumoral
en la VCI y la metdstasis intracardiaca de este tumor son extre-
madamente infrecuentes®>. Por tanto, a pesar de ser un tumor de
buen pronéstico, puede comportarse como una neoplasia maligna
agresiva.

La trombosis tumoral de la cava inferior es relativamente fre-
cuente en el carcinoma renal, y en estos casos se comprueba una
continuidad anatémica (normalmente por RM) entre el tumor y
la trombosis de vena renal-cava. El tratamiento de eleccién es la
cirugia, y la evolucién es mala si no se interviene. En el caso que
presentamos es dificil comprobar dicha continuidad anatémica, ya
que la paciente habia sido intervenida hacia 2 afios de histerec-
tomia y doble anexectomia. El sarcoma del estroma endometrial
es un tumor con un buen pronéstico, no pudiéndose comparar
su evolucién y comportamiento al cancer renal, mucho mas agre-
sivo.

En el caso de la presencia de trombos a nivel de la VCI e intra-
cardiacos, se recomienda tratamiento quirtrgico para extirpar el
trombo tumoral con o sin resecciéon de la VCI, con el objetivo
de prevenir la muerte stibita debido a embolismo pulmonar, o

Figura 1. A)El ecocardiograma transtoracico en plano apical de 4 cimaras muestra un trombo de gran tamafio a nivel de la auricula derecha que se desplaza hacia el ventriculo
derecho en diastole. AD: auricula derecha; Al; auricula izquierda; Tr: trombo; VD: ventriculo derecho; VI: ventriculo izquierdo. B) La RM abdominal muestra trombosis a

nivel de la vena cava inferior (flecha).
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el desarrollo de insuficiencia cardiaca congestiva o muerte por
obstruccién valvular aguda®. No hemos encontrado ningtin caso
publicado tratado solo con anticoagulacién.

Como conclusién, podemos decir que aunque la cirugia se con-
sidera el tratamiento de eleccién de los trombos tumorales en VCI
y/ointracardiacos, en caso de pacientes con enfermedad avanzada o
irresecable o en los que rechacen cirugia, la anticoagulacién crénica
también podria ser una opcién terapéutica valida. Consideramos
que probablemente en muchos casos coexiste trombo tumoral y no
tumoral, ya que es légico pensar que una ocupacién tumoral de la
luz favorece a su vez la trombosis no tumoral, lo que explicaria la
resolucién casi completa con el tratamiento anticoagulante en este
caso.
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Mutacion S1455X del CFTR y colonizacion de
vias aéreas altas por Pseudomonas aeruginosa
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S$1455X CFTR Mutation and Upper Airway Colonization With
Pseudomonas aeruginosa

Sr. Director:

La fibrosis quistica (FQ) es un ejemplo clasico de enferme-
dad genética con un patrén hereditario autosémico recesivo y
miltiples alelos conocidos. Es producida por una disfuncién del
regulador de conductancia transmembrana de FQ (CFTR), como
consecuencia de mutaciones del gen CFTR. No todas las mutacio-
nes estan asociadas a la expresion de la enfermedad. La mutacién
S1455X es una mutaciéon muy poco frecuente del CFTR (pre-
valencia de 0,22% en la poblacién de nuestra clinica). Se ha
descrito que los individuos portadores de esta mutacion, de haber-
los, tienen sintomas tan solo leves. Describimos a 2 hermanos
gemelos, portadores de la mutaciéon S1455X, que han manifes-
tado una colonizacién de las vias aéreas altas por Pseudomonas
aeruginosa, una observacién que no se habia presentado con
anterioridad!~4.

Los pacientes Ay B son hermanos gemelos monocigotos y tienen
actualmente 2 afios de edad. Tras el parto el paciente A fue ingre-
sado en la unidad de cuidados intensivos neonatales durante 7 dias
a causa de una dificultad respiratoria leve. El examen de deteccién
sistematica neonatal mediante tripsinégeno inmunorreactivo (IRT)
dio un resultado préximo al limite superior de la normalidad (65
mcg/l; valor normal <77 mcg/l). A la edad de 7 meses al paciente
A se le diagnostic6 una bronquitis y se le administr6 tratamiento
inhalatorio con albuterol y fluticasona. A la edad de 13 meses
fue ingresado en la unidad de cuidados intensivos pediatricos
(UCIP) con letargia debida a una deshidratacién hiponatrémica
grave y alcalosis metabdlica hipoclorémica e hipopotasémica. En
ese momento se estableci6 el diagnéstico de FQ (concentraciones
de cloruro en sudor de 101,6 mEq/l y 105,8 mEq/l; mutaciones:
F508del y S1455X). El paciente presenta una suficiencia pancrea-
ticay tiene un crecimiento normal (peso: percentiles 75-90; altura:
percentil 90). En cultivos de muestras faringeas seriadas obtenidas
con escobill6n se ha aislado Pseudomonas aeruginosa.

El paciente B fue diagnosticado alaedad de 13 meses tras el diag-
nostico de FQ en su hermano (concentraciones de cloruro en sudor:

80,7 mEq/ly 81,7 mEq/l, mutaciones: F508del, S1455X). El paciente
muestra una suficiencia pancreatica y crece bien (peso: percen-
til 50; altura: percentil 75). En los cultivos de muestras faringeas
obtenidas con escobillon se ha aislado repetidamente Pseudomonas
aeruginosa.

Los 2 hermanos presentados aqui ilustran el concepto de que
la mutacién S1455X del gen CFTR en combinacién con la mutacién
F508del puede asociarse a una colonizacién temprana de las vias
aéreas superiores por Pseudomonas aeruginosa, observacion esta
que no se ha descrito anteriormente en la literatura. En casos des-
critos con anterioridad de mutacién S1455X del gen CFTR la prueba
de sudor habia sido anormal, pero no se habian detectado anoma-
lias en el sistema respiratorio'2. Tan solo se ha descrito el caso de
un nifio con una enfermedad pulmonar leve por infeccién por Hae-
mophilus influenzae e hiponatremia persistente durante una ola de
calor?.

La mutacién S1455X es una mutacion de falta de sentido,
que da lugar a una interrupcién transcripcional pretérmino del
gen CFTR. Mas concretamente, el codén correspondiente a la
serina en el residuo aminoacido 1455 es sustituido por un codén
de detencién, y de ahi la designacién de S1455X'. En la des-
cripcién inicial de Mickle et al. la mutacién S1455X se asocié
Gnicamente a una elevacion de la concentracién de cloruro en el
sudor!. Los experimentos in vitro predijeron la preservacion de la
funcién del CFTR en las células pulmonares y pancreaticas’. Pos-
teriormente, Moyer et al. sugirieron que el defecto en la funcién
del canal del cloro del CFTR-S1455X se debe a una polariza-
cién errénea del canal hacia la membrana lateral en vez de la
apical®.

Los casos descritos anteriormente en la literatura que eran
heterocigotos, compuestos para las mutaciones F508del y S1455X,
presentaron un fenotipo leve, en el sentido de que el S1455X se
asociaba a sintomas leves y a un prondstico favorable, a pesar
de que se acompafia de una mutacién grave como la F508del?>.
Aunque nuestros pacientes pediatricos son portadores del mismo
genotipo, parecen tener una forma de presentaciéon clinica mas
grave que la predicha por estudios anteriores, y ello nos lleva a
especular con la posibilidad de que pueda predominar la muta-
ciébn F508del. Los casos presentados reiteran el concepto de
una correlacién variable entre el genotipo y el fenotipo de la

FQ.


http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0005
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0010
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0015
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
http://refhub.elsevier.com/S0300-2896(13)00345-1/sbref0020
mailto:fj.garci@hotmail.com
dx.doi.org/10.1016/j.arbres.2013.11.015
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.arbres.2013.10.013&domain=pdf

	Embolismo pulmonar como primera manifestación de extensión intracardiaca de un sarcoma del estroma endometrial
	Bibliografía
	Embolismo pulmonar como primera manifestacin de extensin intracardiaca de un sarcoma del estroma endometrial
	Bibliografía
	Mutacin S1455X del CFTR y colonizacin de vias aereas altas por Pseudomonas aeruginosa
	Autoria

	Bibliografía
	Efecto de la nebulizacin dirigida de farmacos en la administracin pulmonar
	Autoria
	Conflicto de intereses

	Bibliografía

