Caso
Patologiade Autopsia. Dra Alba Greco
AneurismadelaAorta

El paciente, un nifio de 6 meses con una historia reciente de bronquiolitis, fue derivado ala
emergencia con sibilanciasy cianosis. En la emergencia se le not6 bradicardia en el momento
gue se 1o puso en posicidn supina para hacerle una radiografia de torax. Un dia antes el nifio
habia sido llevado por los padres a consultorio del pediatra debido a sintomas respiratorios,
incluyendo sibilancias. El nifio fue tratado con albuterol, nebulisadoresy esteroides. A la
mafiana siguiente, los sintomas respiratorios empeoraron y el nifio fue llevado de nuevo a
consultorio del pediatra. EI médico not6 cianosis perioral e inmediatamente lo derivd ala
emergencia de nuestro hospital en donde un ecocardiograma demostré un aneurisma de la aorta
ascendente con una probable diseccion. Al producirse la bradicadia se instituy6 unainmediatay
enérgica resuscitacion durante una hora ala que € nifio no respondié.

El nifio habia nacido a término con un peso de 2.670 gramosy un Apgar de 7/9 despues de una
cesarea. Lahistoriamédicay quirdrgicadel nifio eranormal. No habia historia de enfermedades
cardiacas o metabdlicas en lafamilia. Los padres y una hermana mayor eran sanos.

El principal hallazgo en la autopsia fue un aneurisma de |a aorta ascendente extendiéndose
desde 1 cm por arriba de la valvula adrtica hasta €l arco de la aorta con unadiseccion linear de 4
cm en la pared posterior. Lacircunferenciadel aneurismaerade 9 cmy el grossor de la pared
0.3 cm. Las ramas de la aorta eran normales. Los pulmones mostraron una neumonia
intersticial.

El diagnostico diferencial incluy6 una serie de sindromes relacionados a alteraciones del
colageno como los sindromes de Marfan, Ehlers-Danlosy Loeys-Dietz. Células fibrobléasticas
fueron enviadas a laboratorios especializados para andlisis de colageno y estudios molecul ares.
L os resultados demostraron una mutacion en e gen del Transforming Growth Factor 3 Receptor
1 (TGFBRL) confirmando de este modo €l diagndstico del sindrome de Loeys-Dietz. El
sindrome de L oeys-Dietz es un sindrome autosomal dominante recientemente descrito que
incluye una serie de anomalias en varios sistemas. Se caracteriza por una triada de tortuosidad
delas arterias y aneurismas, hipertelorismo, y Uvulabifida o paladar hendido y es causada por
mutaciones heterozigotas en los genes del TGFBR1y TGFBR2.
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