Cartas al Editor

Aneurisma aoértico en el sindrome
de Alagille

Sr. Editor:

El sindrome de Alagille (SA) es un trastorno genéti-
co multisistémico, heredado por rasgo autosémico do-
minante de expresion variable. En el 70% de los casos
el gen causal es el JAG 1, localizado en el cromosoma
20'.

Clinicamente se manifiesta con episodios intermi-
tentes de colestasis que se inician en el periodo neona-
tal y se deben a la ausencia de conductos biliares intra-
hepéticos. Las malformaciones asociadas al sindrome
incluyen un fenotipo peculiar, defectos de los arcos
vertebrales (vértebras en mariposa), anomalias ocula-
res (embriotoxon posterior) y anomalias cardiovascu-
lares. De estas ultimas, la mas caracteristica es la afec-
cion de la arteria pulmonar que origina diferentes
grados de estenosis subpulmonar?.

Presentamos el caso de un varén de 17 afios diag-
nosticado de SA que fue remitido para reevaluar una
cardiopatia que ya habia sido descartada en la infan-
cia. El paciente se encontraba completamente asinto-
matico. Destacaba en la exploracién fisica un ligero
soplo protosistélico en borde esternal izquierdo. El
electrocardiograma no mostraba anomalias de interés.
El ecocardiograma transtordcico reveld una discreta
dilatacién de la aorta ascendente desde la raiz, que lle-
gaba a 42 mm de didmetro (23 mm/m?) a nivel de los
senos de Valsalva. Se apreciaba una regurgitacion adr-
tica ligera sobre vélvula trivalva de aspecto funcional.
La funcién ventricular estaba conservada y el resto del
estudio (vélvula y arteria pulmonar) no mostraba alte-
raciones. Ante los hallazgos, se complet6 la valoracion
con una resonancia cardiaca y de grandes vasos, en la
que se encontrd que la dilatacién adrtica quedaba limi-
tada a los tercios inferior y medio de la aorta ascen-

658 Rev Esp Cardiol. 2008;61(6):653-9

Fig. 1. Corte sagital de resonancia cardiovascular: se visualiza el aneu-
risma adrtico en el tercio inferior y medio de la aorta ascendente.

dente, donde la aorta alcanzaba 43 mm de didmetro
(24 mm/m?). A nivel de cayado y aorta descendente, el
calibre adrtico era normal (fig. 1).

Se ha postulado que una formacién vascular anor-
mal estarfa involucrada en el mecanismo principal del
SA3. La revisién publicada mds extensa, que estudié
de forma retrospectiva a 269 pacientes con SA, cifra
en un 9% la prevalencia de afeccion vascular no car-
diaca. Su presencia se ha relacionado con un prondsti-
co adverso. En la citada serie, el 34% de los fallecidos
presentaba alguna afeccién cardiovascular®. El tipo y
la localizacién de las malformaciones comunicadas en
la bibliografia son muy diversos. Se han descrito ano-
malfas vasculares cerebrales>®, aneurisma carotideo’,
alteraciones del sistema venoso hepdtico® y afeccién
vasculorrenal®. La afeccidn adrtica ha sido descrita en
forma de coartacion de aorta descendente!?. El nuestro
es el primer SA con un aneurisma de aorta tordcica en
un paciente vivo que se haya publicado. Tan sélo se
describe como hallazgo necrdépsico en tres casos que
fallecieron de forma stbita®*.

Debido al desconocimiento de su historia natural, no
se ha establecido cudl es la estrategia terapéutica mas
adecuada. Teniendo en cuenta que los tinicos casos pu-
blicados no estaban diagnosticados y causaron muerte
subita, para indicar la cirugia una actitud razonable se-
ria aplicar criterios semejantes a los de las enfermeda-
des del tejido conectivo, entidades con las que el SA
parece compartir cierta similitud.

En nuestro caso, debido al tamafio del aneurisma, se
decidié una actitud expectante con un estricto control
clinico y de imagen para plantear una intervencioén



quirdrgica cuando se evidencie un crecimiento signifi-
cativo.
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