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Preescolar de 2 afios de edad que ingresa en la unidad
de cuidados intensivos por crisis de hipertension arterial
y signos de insuficiencia cardiaca aguda.

Antecedentes personales: en seguimiento en consulta de
endocrinologia infantil por retraso ponderoestatural. No
existen antecedentes obstétricos ni familiares de interés.

Exploraciéon a su ingreso: peso 9,100 kg (< P3) y altura
80 cm (< P3). Escaso paniculo adiposo. Macrocefalia.
Frente prominente. Pabellones auriculares bajos y rota-
dos. Palidez cutinea generalizada. Buena perfusion peri-
férica. Presion arterial en miembro superior derecho:
170/120 mmHg (> p95). Presion arterial en miembro infe-
rior derecho 149/93 mmHg (valores confirmados en va-
rias determinaciones). Frecuencia cardiaca: 170 lat./min.
Frecuencia respiratoria: 60 resp./min. Ventilacion simétri-
ca con murmullo vesicular conservado. Soplo sistolico 111/
IV polifocal y abdominal en la linea paravertebral iz-
quierda. Pulsos radiales normales y femorales débiles.
Abdomen prominente con hepatoesplenomegalia. Pre-
senta multiples manchas café con leche en abdomen, raiz
de ambos miembros inferiores (fig. 1), una de gran tama-
fio en el area perianal (fig. 2) y efélides axilares.

Evolucion: ante la clinica compatible con insuficiencia
cardiaca congestiva se instaura ventilacion mecanica, tra-
tamiento con drogas cardiotonicas y cuatro farmacos an-
tihipertensivos sin conseguirse un control adecuado de
la presion arterial.

Respecto a las pruebas complementarias, éstos son los
resultados: radiografia de torax, cardiomegalia global y au-
mento de trama vascular en ambos campos pulmonares.

Ecocardiografia: dilatacion de cavidades derechas, frac-
ci6n de eyeccion: 43 %. Fraccion de acortamiento: 22%, y
electrocardiograma en el momento del ingreso: normal.

Bioquimica plasmdtica: Urea: 43 mg/dl, creatinina:
0,5 mg/dl, sodio: 135 mmol/l, potasio: 3,6 mmol/l, clo-
ro: 99 mmol/l, y calcio: 9,9 mg/dl. Renina plasmatica:
50 ng/dl/h.

Correspondencia: Dra. A. Abril Molina.

Figura 1. Miltiples
manchas café con leche
en abdomen y raiz de
ambos miembros infe-
riores.

Figura 2. Gran man-
cha café con leche en el
drea perianal.

Catecolaminas en orina de 24 h: adrenalina 2 pg, nora-
drenalina: 10 pg, dopamina: 66 pg.

Ecografia Doppler abdominal: calibre pequeno de aor-
ta abdominal desde tronco celiaco hasta la insercion de la
arteria mesentérica inferior, disminucion importante del
flujo en ambas arterias renales.

Arteriografia con contraste: estenosis tubular de aorta
pararrenal con paredes delgadas, estenosis grave bilateral
de las arterias renales principales de ambos rifiones que
ademas presentan una arteria renal polar accesoria de
calibre normal (fig. 3).

Examen histologico: hiperplasia intimal extensa de las
arterias renales principales y todas sus ramas.

Resonancia magnética craneal: normal.
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Figura 3. Arteriogra-
fia aortorrenal: esteno-
sis tubular de aorta pa-
rarrenal con paredes
delgadas, estenosis gra-
ve bilateral de las arte-
rias renales principales
de ambos riniones que
ademds presentan una
arteria renal polar ac-
cesoria de calibre nor-
mal.

SINDROME DE AORTA MEDIA ASOCIADO
A NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1

La neurofibromatosis tipo 1, o enfermedad de Reck-
linghausen, es la mis frecuente de los tres tipos de displa-
sia neuroectodérmica descritos (85 % de todos los casos)!.
Clinicamente presenta un mosaico de lesiones en tejidos
de origen neuroectodérmico con potencialidad para de-
sarrollar tumores en la piel y los 0jos. El cerebro y la mé-
dula espinal se ven afectados en el 50 % de los casos. S6lo
ocasionalmente afecta a huesos y grandes arterias?.

Al menos deben cumplirse dos de los siguientes crite-
rios para confirmar el diagnostico de este sindrome: seis o
mas manchas café con leche, pecas en regiones axila-
res o inguinales, glioma Optico, dos 0 mas neurofibromas
o un neurofibroma plexiforme, dos o mas nédulos de
Lisch (hamartomas del iris), lesion Osea (displasia esfenoi-
dal, adelgazamiento de la corteza de huesos largos) o te-
ner un pariente de primer grado con neurofibromatosis3.

Es una enfermedad que afecta a 1/3.000 nacidos vivos,
de herencia autonémica dominante y penetrancia comple-
ta con expresividad variable incluso entre miembros de una
misma familia. Hasta el 50% de los casos son esporadicos
en relacion con nuevas mutaciones. El gen responsable, lo-
calizado en el cromosoma 17q11.24, codifica una secuencia
de la neurofibromina, una proteina que se relaciona con
GTP-asas activantes de proteinas (GAP). Se piensa que el
gen de la neurofibromina es un supresor tumoral que con-
trola la proliferacion, diferenciacion e interaccion celular®.

La afectacion arterial en los pacientes con neurofibroma-
tosis es poco frecuente; la mis caracteristica es la arterio-
patia de grandes vasos. Esta puede deberse a la infiltracién
de nodulos de musculo liso en la pared del vaso, el de-
sarrollo aberrante de tejido nervioso en la adventicia o zo-
nas de neurofibromas que generan compresion extrinseca.

La lesién vascular mas frecuente asociada es la coarta-
cion tubular de la aorta pararrenal, sola o acompanada de
estenosis proximales de ambas arterias renales, asocia-
cidon que se produce en el 25% de los casos y que cons-
tituye el denominado sindrome de aorta media®.

La neurofibromatosis es la cuarta causa de hipertension
vasculorrenal en el nifio, pero suele detectarse en la se-
gunda década de la vida. Se debe al incremento en la
produccion de renina, una hormona vasopresora produ-
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cida por el tejido renal isquémico de parte o uno de los
dos riflones que presenten estenosis de sus arterias prin-
cipales. Para que se produzca una disminucion significa-
tiva de la perfusion renal, estas arterias tienen que tener
disminuido su calibre en mas del 60%, lo que ocurre en
menos del 2% de estos pacientes.

Otras causas de hipertension en estos pacientes pue-
den ser la vasculopatia intrarrenal de pequenos vasos o el
feocromocitoma. También se produce mas incidencia de
hipertension primaria que en el resto de la poblacion.

El tratamiento farmacolégico en nifos de por vida no
estd indicado, ya que las lesiones vasculares son progre-
sivas a pesar de un adecuado control de la hipertension’.

La técnica diagnostica y terapéutica de eleccion es la
angioplastia transluminal®, con un 50% de éxito a largo
plazo, ya que a veces la estenosis es resistente a la dila-
tacion por la afectacion fibrosa de la intima y con cierta
frecuencia existen estenosis de arteria renales distales.

Las técnicas quirtrgicas de revascularizacion como angio-
plastia de aorta, el bypass aortorrenal con arteria hipogastrica
y la revascularizacion extracorporea son atin poco utilizadas
por ofrecer escasos resultados y la nefrectomia parcial o total
continta siendo técnica de eleccion. La cirugia puede ser re-
solutiva hasta en el 75% de los casos, pero debe posponerse
si es posible hasta los 4 0 5 afios para evitar complicaciones
postoperatorias graves. Si fracasan las técnicas anteriores, la
Gltima opcion terapettica es el trasplante renal.

Como conclusion, destacar la importancia del control re-
gular de la presion sanguinea en los pacientes afectados de
neurofibromatosis tipo 1. Ademas, ante un cuadro de
hipertension arterial grave, y aunque ésta pueda deberse a
su propia enfermedad, existen otras causas tratables como
el sindrome de aorta media, que deben ser descartadas.
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