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Introduccién y objetivos: El sindrome de Birt-Hogg-
Dubé (SBHD) es una rara enfermedad hereditaria
autosémica dominante caracterizada por lesiones en
la piel, tumores renales y bullas pulmonares con o sin
neumotorax.

El diagnostico se basa en las manifestaciones clinicas
y en los datos histolégicos que confirman la presencia
de tricodiscomas, fibromas perifoliculares y
fibrofoliculomas, y se puede confirmar por la
deteccion de la mutacion en el gen de la foliculina.

Se pretende exponer un caso de paciente con dicho
sindrome.

Exposicion del caso: En la paciente descrita fue
precisa intervencién quirtargica por fractura de
cadera. En el contexto de manejo anestésico se decidi6
raquianestesia por presentar mejor balance beneficio-
riesgo.

Diagnéstico y discusién: Casos como estos ponen
de manifiesto la especial importancia de la valoracién
preoperatoria de los pacientes. En la analitica de
sangre no debemos obviar la determinacién de los
niveles de productos de desecho como el nitrégeno
ureico en sangre (BUN) o los niveles séricos de
creatinina, los cuales pueden indicar disfuncién renal.

La aplicacion de anestesia neuroaxial y/o
locorregional, siempre que sea aplicable, es preferible
para evitar la anestesia general y el uso de ventilacién
mecéanica.

Ha de individualizarse la duracién de la estancia en
la unidad de reanimacion o en la unidad de
recuperacién postanestésica, poniendo el foco en la
funcioén respiratoria y renal.
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PALABRAS CLAVE

Sindrome de  Birt-Hogg-Dubé. = Neumotérax.

Foliculina

CASO CLINICO

INTRODUCCION Y OBJETIVOS

El sindrome de Birt-Hogg-Dubé (SBHD), también
llamado sindrome de Hornstein Knickenburg, es una
enfermedad hereditaria poco comtn causada por una
mutacion de la linea germinal en el gen de Ia
foliculina, en el cromosoma 17p11.2, y transmitido a
través de un patrén autosémico dominante [1].

La foliculina se expresa en multiples 6rganos y
tejidos, y aunque su funcién es todavia desconocida,
se cree que es un componente de la ruta mTOR y que
estd implicada en el desarrollo de tumores renales y,
eventualmente, en el desarrollo de otras lesiones
asociadas.

La clinica se caracteriza por una triada tipica que
incluye lesiones cutdneas de relevancia meramente
estética (como fibrofoliculomas y tricodiscomas),
neoplasias renales y quistes pulmonares (la mayoria
localizados en regiones basales y paramediastinicas),
con o sin neumotdrax espontaneo.

El pronoéstico lo marca la aparicién de tumor de
células renales, que, en contraste con el esporadico,
suele manifestarse de forma multifocal y/o bilateral,
lo que conlleva un incremento del potencial de
malignizacion.

La prevalencia se estima en 1/200.000, pero la
incidencia exacta es desconocida. Se han descrito mas
de cien familias afectadas por la enfermedad.

Segtin las directrices publicadas por el consorcio
europeo, el diagndstico de SBHD se confirma con la
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presencia de un criterio mayor o dos menores (tabla
1).

EXPOSICION DEL CASO

El sindrome de Birt-Hogg-Dubé (SBHD), también
llamado sindrome de Hornstein Knickenburg, es una
enfermedad hereditaria poco comtn causada por una
mutacién de la linea germinal en el gen de la
foliculina, en el cromosoma 17p11.2, y transmitido a
través de un patrén autosémico dominante [1].

La foliculina se expresa en multiples 6rganos y
tejidos, y aunque su funcién es todavia desconocida,
se cree que es un componente de la ruta mTOR y que
estd implicada en el desarrollo de tumores renales y,
eventualmente, en el desarrollo de otras lesiones
asociadas.

La clinica se caracteriza por una triada tipica que
incluye lesiones cutdneas de relevancia meramente
estética (como fibrofoliculomas y tricodiscomas),
neoplasias renales y quistes pulmonares (la mayoria
localizados en regiones basales y paramediastinicas),
con o sin neumotoérax espontaneo.

El pronéstico lo marca la apariciéon de tumor de
células renales, que, en contraste con el esporadico,
suele manifestarse de forma multifocal y/o bilateral,
lo que conlleva un incremento del potencial de
malignizacion.

La prevalencia se estima en 1/200.000, pero la
incidencia exacta es desconocida. Se han descrito mas
de cien familias afectadas por la enfermedad.

Seguin las directrices publicadas por el consorcio
europeo, el diagnéstico de SBHD se confirma con la
presencia de un criterio mayor o dos menores (tabla
1).

DIAGNOSTICO Y DISCUSION

Desde el punto de vista anestésico existe un claro
aumento en el riesgo de complicaciones respiratorias
en este tipo de pacientes.

Hasta un 80% de los pacientes con SBHD presentan
quistes pulmonares, y aunque pueden ser
asintomdticos durante afios, su riesgo de presentar
neumotoérax, en ocasiones recurrente, es 50 veces
superior al de la poblacién general [2].

En cuanto al seguimiento, la tomografia
computerizada (TC) de térax es de gran utilidad
cuando se planea una anestesia general, y ayudara a
identificar los quistes pulmonares. Los neumotérax
postraumaticos se tratan de la misma manera que
otros neumotérax espontdneos, prestando especial
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atencion a las intervenciones que reduzcan el riesgo
de recurrencia.

No existen recomendaciones especificas en cuanto a
la técnica anestésica o los farmacos utilizados. Sin
embargo, si han de tenerse presentes ciertas
consideraciones, tales como:

- Ajuste de dosis de determinados farmacos en
caso de deterioro de la funcién renal.

- Canalizacion de vias venosas centrales bajo
control ecografico para disminuir el riesgo de
neumotorax.

- Uso de ventilaciéon de proteccién pulmonar
mediante bajos volimenes corrientes.

Adecuada profilaxis de nauseas y voémitos
postoperatorios, por aumento de riesgo de
neumotoérax debido a los mismos.

- Cuando sea posible, realizar técnicas de anestesia
neuroaxial o locorregional, con el fin de evitar la
exposiciéon a la ventilacién mediante presion
positiva o ventilacién mecénica y la consecuente
rotura de bullas pulmonares.

En cuanto a las posibles complicaciones intra y
postoperatorias, como hemos resefiado cabe destacar
la hipoxemia y el fallo cardiorrespiratorio, usualmente
debido a un neumotérax a tensién, asi como la
necesidad de hemodidlisis postoperatoria debido a
una disfuncién renal.
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TABLAS Y FIGURAS

Al menos cinco fibrofoliculomas o Madltiples quistes pulmonares: localizados en
tricodiscomas de inicio en la edad adulta con | bases, sin causa evidente asociados o no a
al menos una lesibn  confirmada | neumotdrax espontaneo.

histolégicamente.

Mutacién patogénica en linea germinal del ~Cancer renal: de inicio temprano (< 50 afios),
gen foliculina. multifocal, bilateral y/o con formas
histolégicas caracteristicas.

Familiar de primer grado con sindrome de
Birt-Hogg-Dubé.

Tabla 1. Criterios mayores y menores para diagnéstico de SBHD. Un criterio mayor o dos menores.
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