504 Carta cientifica/Rev Esp Cardiol. 2020;73(6):503-515

e

Figura 1. A: electrocardiograma al ingreso; elevacion concava del ST, descenso
del PR y bajos voltajes. B: radiografia de térax al ingreso.

respiratorio inicial y rapida evolucién hacia el shock cardiogénico y
necesidad de asistencia con ECMO venoarterial. La funcion
biventricular se normalizé6 en escasos dias, con una posterior
disnea grave que obligd a mantener el ECMO.

Angela Irabien-Ortiz**, José Carreras-Mora®, Alessandro Sionis®,
Julia Pamies®, José Montiel® y Manel Tauron®

aServicio de Cirugia Cardiovascular, Hospital de la Santa Creu i Sant
Pau, Barcelona, Esparia

bServicio de Cardiologia, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau,
Barcelona, Esparia

* Autor para correspondencia:
Correo electronico: angelairabien@hotmail.com (A. Irabien-Ortiz).

On-line el 10 de abril 2020

Figura 2. A: ecocardiograma; edema miocardico y derrame pericardico.
B: radiografia de térax que muestra la disnea.
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Sindrome de tortuosidad arterial: un diagnostico tardio )
e inesperado y la descripcion de una nueva mutacion R
probablemente patogénica

Arterial tortuosity syndrome: a late and unexpected diagnosis
and description of a novel likely pathogenic mutation

Sr. Editor:

Se describe el caso de un varén nacido en junio de 1965. Sus padres
son primos hermanos, él es su segundo y ultimo hijo, y no tiene

descendientes. Con 33 afios, el paciente present6 palpitaciones y el
episodio se diagnostico como fibrilacion auricular con respuesta
ventricular rapida. En ese momento se le realiz6 un reconocimiento en
el servicio de cardiologia, donde también se le diagnostico dislipemia,
hipertension, miocardiopatia hipertensiva e insuficiencia aortica leve
con valvula adrtica tricspide. En la exploracién clinica se descu-
brieron ptosis palpebral bilateral, hipertelorismo y cara alargada.
Ademas, el paciente presenta varias enfermedades que requieren
seguimiento por otras especialidades. Entre estas enfermedades
pueden citarse miopia patoldgica bilateral, que produce ceguera del
o0jo izquierdo por desprendimiento de retina; otitis media crénica
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Figura 1. Imagenes de reconstruccion tridimensional de tomografia computarizada multidetectores, que muestran la tortuosidad de la aorta ascendente, el arco
aortico, la aorta descendente, las ramas pulmonares y los troncos supraadrticos. El arco adrtico muestra la sefial de vasos serpenteantes. Esta figura se muestra a
todo color solo en la version electronica del articulo.

Figura 2. Angiografia por tomografia computarizada bidimensional. A: origen de las ramas pulmonares y la sefial de un grupo de vasos en la arteria pulmonar
derecha. B: arteria pulmonar izquierda tortuosa. C: lesién aneurismatica de la arteria pulmonar derecha. D: arteria pulmonar derecha tortuosa. E: aorta descendente
que cruza la linea media. F: trayectoria intrapulmonar derecha de la aorta descendente.
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bilateral, que requiere timpanoplastia bilateral, y disfuncion eréctil, asi
como trastorno depresivo y osteoartritis de cadera y codo, que
requirié artroplastia de cadera bilateral a los 50 afios. Al paciente
también se le diagnosticaron asma bronquial moderada no alérgica y
hemocromatosis con una mutaciéon C282Y en el gen HFE sin lesion
hepatica. Con 41 afios, después de una caida accidental, sufrio
convulsiones tonicoclonicas de comienzo generalizado, clasificadas
como «postraumaticas».

Cuando el paciente tenia 52 afios, durante el reconocimiento
cardioldgico, comunicé que permanecia asintomatico y que no
habia sufrido nuevos episodios de palpitaciones. En la ecocardio-
grafia podia observarse insuficiencia aértica de moderada a grave e
hipertrofia septobasal moderada del ventriculo izquierdo no
dilatado (15 mm). Aunque el paciente tomaba 120 mg de
verapamilo cada 12 h, durante la exploracién tenia una presion
arterial asimétrica (171/80 en el brazo derecho y 147/78 en el
brazo izquierdo). Esta asimetria no se le habia diagnosticado antes;
por lo tanto, se solicito aortografia por tomografia computarizada
para descartar coartacion aoértica. El angiograma por tomografia
computarizada mostrd una aorta ascendente tortuosa y con bucle
(figura 1 y figura 2). El origen de los 3 troncos supraadrticos se
encuentra en la primera parte ascendente de la aorta. Al parecer, la
parte descendente del bucle estd anatbmicamente relacionada con
el punto de insercién del ligamento arterioso. La aorta descendente
también es tortuosa y cruza la linea media para seguir
una trayectoria intrapulmonar hacia la derecha. Parece que esta
trayectoria hacia la derecha es consecuencia de una hernia
diafragmatica izquierda. No se identificaron aneurismas ni
estenosis adrticas importantes. Las 2 ramas pulmonares mostraban
una tortuosidad considerable. En la arteria pulmonar derecha se
observd un aneurisma y la sefial de un grupo de vasos.

Estos signos hacian pensar que se trataba del sindrome de
tortuosidad arterial (STA). Por consiguiente, se solicitd un analisis
genético del gen SLC2A10. Esta prueba revel6 una delecion
homocigota —c. 1333del G:p.G445fs—. Esta mutacién podria
provocar un codén finalizador prematuro, que generaria
una reduccion del acido ribonucleico o una proteina truncada
con una pérdida del 10% de aminoacidos. Puesto que no se ha
descrito antes, esta mutacion debe considerarse probablemente
patogénica de STA; sin embargo, ya se han diagnosticado
mutaciones patogénicas adyacentes de c.1334'.

Un afio después del diagnoéstico de STA, el paciente continuaba
asintomatico desde una perspectiva cardiovascular. En un princi-
pio rechaz6 la realizacion de una prueba de diagnoéstico por la
imagen para descartar malformaciones vasculares en otras
localizaciones anatémicas, principalmente el cerebro. Hasta el
momento, no se ha llevado a cabo ninguna intervencién quirargica,
puesto que no presenta estenosis vascular grave ni aneurismas
clinicamente importantes. Por lo tanto, se ha planteado realizar un
seguimiento compuesto por la repeticion periddica de la angio-
grafia por tomografia computarizada o la exploracion por
resonancia magnética. Se propuso realizar un estudio genético
de sus parientes vivos de primer grado (madre y hermano), quienes
en un principio también rechazaron entrar en este estudio.

El STA es un trastorno poco frecuente del tejido conectivo, que
en general se transmite con caracter autosomico recesivo. Se
caracteriza por arterias alargadas y tortuosas de gran tamaiio,
junto con una fuerte tendencia a la diseccion y a la formacion de
aneurismas en las arterias principales. El STA también presenta
otras caracteristicas dismorficas y alteraciones generalmente
asociadas con trastornos del tejido conectivo, como hiperextensi-
bilidad cutanea y hernia diafragmatica. El STA se describe, por lo
general, en pacientes pediatricos?. Nuestro caso presenta algunas
caracteristicas especiales. En primer lugar, el paciente recibi6 el

diagnéstico a una edad anormalmente tardia. Ello permite afiadir
informacion a esta enfermedad, cuyo desarrollo apenas se conoce
en la edad adulta. Hasta ahora, se han diagnosticado pocos casos en
adultos y, hasta donde sabemos, el paciente de mayor edad con STA
confirmado molecularmente mediante pruebas genéticas tenia
51 afios en el momento de la confirmacién®. El Ginico adulto mayor
de 51 afios con este diagnoéstico tenia 67 afos. Aunque ese paciente
presentaba caracteristicas que recordaban al STA, no se disponia de
caracterizacién molecular®,

Respecto a la evolucion clinica de nuestro paciente, se observo
una gran comorbilidad, que requirié un seguimiento exhaustivo
sobre todo por los servicios de cardiologia, oftalmologia, oto-
rrinolaringologia, traumatologia y hematologia. Ademas de las
manifestaciones cardiovasculares generalmente descritas, como
hipertrofia ventricular izquierda e insuficiencia valvular, también
se observo fibrilacién auricular, que rara vez se describe en este
sindrome?. Por Gltimo, cabe destacar la descripcién de una nueva
mutacion asociada con el STA (c.1333del G: p.G445fs) y, en el
momento de la redaccion de esta carta, debe considerarse
probablemente patogénica.
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