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RESUMEN

Introduccion. El sindrome de tortuosidad arterial (STA) es un
trastorno autosdmico recesivo del tejido conectivo muy infrecuente,
caracterizado por tortuosidad y elongacién de arterias de medio y gran
calibre y multiples trastornos derivados de la afectacién generalizada
del tejido conectivo.

Caso clinico. Neonato diagnosticado de STA, con maltiples malfor-
maciones vasculares, hernia de hiato y hernia inguinal bilateral.

Intervenido a los tres meses, practicdndose cierre de hernia de hiato
y herniorrafia inguinal bilateral. Estas tltimas requirieron hasta cuatro
intervenciones por recidiva.

Durante el seguimiento presentd hernia diafragmdtica retrocardiaca,
siendo intervenida, con posterior eventracion.

A los ocho afios ingresé por shock séptico secundario a oclusion
intestinal. Se intervino urgente objetivando herniacién géstrica en ca-
vidad pleural derecha con perforacion en fundus. El paciente fallecié
en la UCI tras 24 horas.

Comentarios. El cirujano pedidtrico debe conocer el STA debido
a la mltiple patologia quirtirgica que puede presentar, dificil manejo,
riesgo de recidiva y complicaciones.

PAaLABRAS CLAVE: Sindrome de tortuosidad arterial; GLUT10; SL-
C2A10; Aneurisma; Pediatria.

ARTERIAL TORTUOSITY SYNDROME: RELEVANCE IN PEDIATRIC
SURGERY. A CASE REPORT

ABSTRACT

Introduction. Arterial tortuosity syndrome (ATS) is an extremely
rare autosomal recessive disorder of the connective tissue. It is charac-
terized by tortuosity and elongation of medium and large arteries, with
multiple disorders associated with the widespread involvement of the
connective tissue.

Clinical case. Newborn diagnosed with ATS, with multiple vascular
malformations, hiatal hernia, and bilateral inguinal hernia.
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He underwent surgery at three months of age. The hiatal hernia was
closed, and bilateral inguinal hernia repair was performed. The inguinal
hernias required up to 4 surgeries as a result of recurrences.

During follow-up, the patient had retrocardiac diaphragmatic hernia.
It was operated on, with subsequent incisional hernia.

8 years later, he was admitted as a result of septic shock secondary
to intestinal occlusion. Emergency surgery was scheduled, demonstrat-
ing gastric herniation in the right pleural cavity, with perforation of the
fundus. The patient died at the ICU 24 hours later.

Discussion. The pediatric surgeon should be familiar with ATS,
since it may cause multiple surgical pathologies, it is difficult to manage,
and it is associated with a high risk of recurrence and complications.

KEy WOoRDS: Arterial tortuosity syndrome; GLUT10; SLC2A10; An-
eurism; Pediatrics.

INTRODUCCION

El sindrome de tortuosidad arterial (STA) es un trastorno
del tejido conectivo muy infrecuente, causado por mutaciones
de pérdida de funcién en el gen SLC2A 10, que codifica el
transportador de glucosa GLUT100-). La prevalencia estimada
es inferior a 1/1.000.000, con aproximadamente 100 casos
descritos en la literatura, y afectacién por igual en ambos
sexos®.

El inicio de las manifestaciones clinicas ocurre habitual-
mente en la infancia, caracterizdndose por una tortuosidad
severa y elongacion anormal de las arterias de medio y gran
calibre, junto con una predisposicion para la formacién de
aneurismas, diseccion arterial y estenosis que puede afectar
ala aorta y a las arterias pulmonares®. Los pacientes suelen
asociar alteraciones craneofaciales, tales como cara alargada,
paladar alto, hacinamiento dental, nariz convexa, micrognatia,
fisuras palpebrales descendentes y orejas grandes®©®). La piel
habitualmente es hiperextensible, suave o con rasgos carac-
teristicos de cutis laxa®. En algunos casos la cicatrizacion
puede retrasarse y provocar cicatrices atréficas, especialmente
después de cualquier cirugia'9. Ademdas pueden asociar otras
manifestaciones de un trastorno generalizado del tejido co-
nectivo, incluyendo hernias de la pared abdominal, hernias
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Figura 1. TC torécico cortes coronales, 13 dias de vida. Aorta con trayecto redundante.

inguinales, hernia de hiato, hernia diafragmatica, alteraciones
esqueléticas y/u oculares®©9.

El objetivo de este trabajo es presentar el caso de un recién
nacido, con diagndstico confirmado genéticamente de STA.

CASO CLINICO

Se trata de un paciente vardn, sin antecedentes familiares
de interés, gestacion controlada sin complicaciones y parto
mediante cesdrea urgente a las 40 semanas de gestacién por
pérdida del bienestar fetal. Al nacimiento present6 sindrome de
aspiracién meconial con insuficiencia respiratoria, requiriendo
intubacién orotraqueal durante las primeras horas. Durante
su ingreso en la UCI neonatal se detectd un gradiente de ten-
sién arterial mayor en los miembros superiores respecto a los
inferiores, sin coartacion adrtica, y hernia inguinal bilateral.

Se le practicé ecocardiograma y posterior TC toracoab-
dominal, siendo diagnosticado de cardiomegalia moderada,
con severas anomalias en los vasos tordcicos y abdominales.
Aorta con trayecto muy redundante (Figs. 1y 2) y vasos supra-
adrticos con origen, didmetro y trayecto andmalos, asi como
hipoplasia severa de las arterias pulmonares con moderada
hipoplasia pulmonar y hernia de hiato gigante que provocaba
regurgitaciones frecuentes.

Ante la sospecha de STA se realizé estudio genético, que
evidencid dos mutaciones en heterocigosis en el gen SLC2A 10,
confirmando el diagndstico.

A los tres meses de vida fue intervenido de la hernia de
hiato, mediante toracotomia derecha por preferencia del ci-
rujano, herniorrafia de la misma y practicindose técnica an-
tirreflujo de Belsey-Mark 1V.
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Figura 2. Reconstruccién TC torécico, 13 dias de vida. Aorta y vasos
supraadrticos andmalos.
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Figura 3. Hernia diafragmética retrocardiaca. TC toracoabdominal corte
sagital, dos afios y nueve meses.

Las hernias inguinales eran de tipo indirecto y requirieron
hasta cuatro intervenciones durante sus primeros afios de vida
por multiples recidivas, siendo necesaria la colocacion de una
malla de polipropileno en la dltima ocasion.

Durante el seguimiento ambulatorio y en un TC toracoab-
dominal de control, a los dos afios y nueve meses, se detecto la
aparicion de una pequefia hernia diafragmética retrocardiaca
(Fig. 3). Debido a su progresion evolutiva, esta fue intervenida
a los siete afios de edad, mediante retoracotomia derecha con
sutura del defecto y colocacién de parche de Goretex.

Presentd buena evolucion posterior; sin embargo, en el
TC de control a los 11 meses de la intervencion se objetivo
recidiva parcial de la hernia diafragmatica a nivel derecho.

Dada la estabilidad clinica y ausencia de sintomas se pro-
gramd intervencion quirdrgica preferente. No obstante, a las
pocas semanas ingres con cuadro clinico de shock séptico y
oclusién intestinal de 24 horas de evolucidn.

A su llegada a urgencias se encontraba obnubilado, con
palidez mucocutédnea, inestabilidad hemodindmica y dolor
abdominal generalizado, con signos de peritonismo.

Analiticamente destacaba leucopenia (2,4 x 10°/L) y ele-
vacion de la PCR (19,3 mg/dl).

Se iniciaron maniobras de resucitacion y se realizé TC
toracoabdominal urgente. Este revel6 hernia diafragmatica
derecha grande con asas de intestino delgado, colon y es-
témago, junto con aire libre en cavidad tordcica derecha y
abdominal, liquido libre pleural e intraabdominal y material
fecaloideo intraabdominal (Fig. 4).

Se intervino con cardcter emergente, mediante laparoto-
mia supraumbilical, presentando abundante contenido géstrico
libre y cdmara géstrica herniada en la cavidad tordcica. Se re-
dujo el estdmago, objetivando una perforacion de 3,5 cmen la
curvatura mayor y un fundus géstrico isquémico, realizindose
gastrectomia parcial. Asimismo, presentaba hipoperfusion de
préacticamente todo el intestino delgado y necrosis parcial de
epiplén mayor.

Durante el postoperatorio inmediato ingresé en la UCI pe-
didtrica, siendo exitus por septicemia en las horas siguientes.

Figura 4. TC toracoabdominal, ocho afios.
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El estudio histopatolégico y autopsia confirmaron STA,
con un cayado adrtico, troncos supraadrticos, aorta abdominal
y vasos del poligono de Willis de trayecto tortuoso. Otros
hallazgos anatémicos de interés objetivados fueron: dilata-
cioén de la vena cava superior y sinus venoso; hipertrofia del
ventriculo izquierdo y dilatacion del infundibulo de la arteria
pulmonar; foramen oval permeable; arterias renales dobles y
hernia diafragmdtica de trayecto inferior izquierdo hacia la
cavidad pleural derecha de 3 x 2 cm.

El estudio histolégico evidenci6 disrupcién de las fibras
elasticas, fibras de diferente calibre desorganizadas y presencia
de material mixoide y depdsitos de coldgeno entre las fibras
eldsticas en los vasos de mayor calibre.

COMENTARIOS

El STA es una entidad muy infrecuente, cuyas manifesta-
ciones clinicas dependen de las arterias afectadas y los tras-
tornos derivados de la afectacion del tejido conectivo.

Su transmision es autosdmica recesiva y estd causado por
mutaciones en el gen SLC2A10 (20q13.12), que codifica el
transportador de glucosa GLUT10¢-). Hasta el momento, se
han descrito 23 mutaciones en SLC2A10 en 102 familias?.

El diagnéstico prenatal puede establecerse mediante eco-
graffa al evidenciar retraso del crecimiento intrauterino, oligo-
hidramnios y, fundamentalmente, por la objetivacién de una
tortuosidad adrtica?, siendo diagndstico definitivo el estudio ge-
nético en amniocitos o en células de las vellosidades cori6nicas.

El diagnéstico o estudio postnatal requiere de una eva-
luacién exhaustiva mediante examen clinico completo, eco-
cardiograffa, angio-RM y/o angio-TC, siendo recomendable
el examen oftalmoldgico con queratometria y ecografia renal
en todos los pacientes diagnosticados de STA®.

La histopatologia de las paredes de los vasos afectados
revela desorganizacion y fragmentacion de la ldmina eldstica
interna y las ldminas eldsticas de la tinica media de las arterias
de gran calibre7¥), tal y como se evidencid en el presente caso.

El diagnéstico diferencial debe incluir cutis laxa tipo 1a,
Iby Ic, el sindrome de Loeys-Dietz, el sindrome de Ehlers-
Danlos tipo vascular, el sindrome de Marfan y el sindrome del
asta occipital (cutis laxa relacionada con ATP7A)®.

Los pacientes presentan un riesgo aumentado a cualquier
edad de formacion y diseccion de aneurismas, tanto en la raiz
aortica como en todo el arbol arterial®-13), siendo el sistema
cardiovascular la principal causa de morbimortalidad. Por ello,
se recomienda un seguimiento regular mediante EGC, RMN
y/o TC, y pueden beneficiarse de intervenciones quirdrgicas
de reemplazo de la raiz adrtica (en caso de aneurisma) y de
reconstruccion de la arteria pulmonar.

Asimismo, presentan riesgo aumentado a cualquier edad
de eventos isquémicos cerebrovasculares y de 6rganos ab-
dominales®.

Los embarazos en el STA requieren una monitorizacion
intensiva tanto de la madre como del feto, un parto por cesé-
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rea y una atencion postparto multidisciplinar. Los principales
riesgos maternos son la dilatacién y diseccién de la raiz
adrtica, por lo que se recomienda mayor vigilancia durante
el embarazo y después del parto, debido al mayor riesgo de
dilatacién progresiva de la raiz aértica y de los aneurismas
previos®.

Inicialmente se estimé una mortalidad del 40% antes de
los cuatro afios de edad?; sin embargo, estudios posteriores
con series de pacientes confirmados molecularmente indican
un espectro de la enfermedad mds leve®. Aun asi, el pronds-
tico puede ser grave, siendo las causas principales de muerte:
insuficiencia respiratoria, hipertrofia ventricular que lleva a
insuficiencia cardiaca generalizada, miocarditis y eventos
isquémicos.

Informamos un tnico caso, que no puede ser extrapolable
a todas las presentaciones clinicas que puede tener la patolo-
gia. Sin embargo, consideramos que la evolucién térpida del
paciente deja patente la alta complejidad de la enfermedad y
la necesidad de plantear un abordaje multidisciplinar.

Las recidivas experimentadas en las hernias inguinales
alientan a plantear un tratamiento quirdrgico mas radical desde
el inicio, con ayuda de material protésico que compense el
propio defecto del tejido conectivo.

El cirujano pedidtrico debe conocer el STA debido a la
miultiple patologia potencialmente quirtrgica que puede pre-
sentar, asi como su dificil manejo, riesgo de recidiva y de
complicaciones.

Creemos que el seguimiento estrecho y el abordaje qui-
rdrgico radical pueden prevenir el riesgo de complicaciones.
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