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Objetivo docente

* Describir los principales hallazgos radiologicos
que contribuyen al diagnodstico de este
sindrome hereditario, de cuyo temprano
diaghostico depende, en muchos casos, el
pronostico



Revision del tema

¢Que es el sindrome de Birt-Hogg-Dubeé?

* Condicion clinicopatologica rara designada con el
nombre de los meédicos que lo describieron en 1977

* Prevalencia en 1/ 200.000, incidencia exacta
desconocida

e Se transmite de modo autosomico dominante

* Se ha localizado un gen potencialmente responsable en
el cromosoma 17p11.2: FLCN (foliculina). Dicha proteina
juega un papel fundamental en la génesis de los tumores
renales y de los quistes pulmonares (este ultimo
mecanismo aun esta en estudio)
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Hallazgos fundamentales:

* Tumores del foliculo capilar

* Lesiones cutaneas:

* Fibrofoliculomas (las mas tipicas)
 Tricodiscomas

e Acrocordones

* Tumores renales (Figs. 1, 2 y 3)

* Riesgo 7 veces mayor al de la poblacion general

* Los tumores renales en pacientes con BHD varian desde
oncocitomas a carcinomas renales incluyendo los subtipos
cromofobo (el mas frecuente), de células claras y papilar

* Suelen ser bilaterales, multifocales y con marcada
captacion de contraste
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Fig. 1. A: Ecografia abdominal que muestra masa en polo inferior de
rinon derecho. B, Cy D: TC con contraste que muestra la misma masa en
polo inferior de rindn derecho en TC sin contraste, fase arterial y fase
venosa.



Fig. 2. TC en fase arterial de |la misma
paciente donde se observa una pequena
lesion en rinon izquierdo (existian varias).

A ‘ B
Fig. 3. A: RM axial T1 con Gd que muestra discreto realce de Ia
lesion en rindn izquierdo tras nefrectomia derecha. B: RM

axial T2 FS de otra lesion del mismo rindn, hipointensa, de
naturaleza solida.



Revision del tema

* Quistes pulmonares con neumotorax recidivantes

* Los quistes pulmonares se caracterizan por una dilatacion
quistica de los espacios alveolares (Fig. 5)

* Tamano oscilante, desde microscopico hasta milimetros

* Pared delgada, de epitelio cubico, lo que provoca su
ruptura con la inspiracion causando el neumotorax (Fig. 4)

* Muestran predileccion por los |obulos inferiores
* No ocupan mas del 30% del parénquima

* Riesgo de neumotorax 50 veces mayor que poblacion
general

e Recurrente en el 75% de los casos

* Son el hallazgo radiologico mas caracteristico y el TACAR
es coste-efectivo para el diagnostico
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Revision del tema

Fig. 4. Neumotorax izquierdo con posterior colocacion de
tubo de drenaje.

e ———
Fig. 5. TC posterior en el que se observa bulla apical

izquierda con enfisema mediastinico y neumotorax bilateral
con presencia de quistes pulmonares caracteristicos.
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Revision del tema

* Los pacientes estan asintomaticos hasta la aparicion del
neumotorax, sin alteraciones en el resto del parenquima
v con pruebas funcionales respiratorias normales

* Los pacientes con nheumotorax espontaneo muchas
veces son mal diagnosticados como heumotorax
primarios o por enfisema

* Diagnostico diferencial:

* Linfangioleiomiomatosis (fundamentalmente)
* Histiocitis de Langerhans

* Amiloidosis

* Neumonia linfoide

* Metastasis quisticas
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* Es necesario seguimiento estrecho y manejo de las
manifestaciones pulmonares

* El pronostico depende de la gravedad de las
afectaciones viscerales y del tipo de tumor implicado, asi
como de su temprano diagnostico

* Por ello, en pacientes con sindrome conocido, se realiza
screening mediante RM con Gd cada 2 anos desde los 20
anos

e Cuando se identifica el tumor se recomienda reseccion
al alcanzar los 3 cm



Conclusiones

* Se han hecho avances significativos en nuestro
entendimiento de los mecanismos genéticos y celulares
que llevan al desarrollo de BHD

* Se necesitan mas estudios para conocer el papel de |la
foliculina en la formacion de quistes pulmonares

* La TACAR juega un papel fundamental en |la
identificacion y caracterizacion de los quistes
pulmonares como principal hallazgo radiologico

* Biomarcadores para detectar la agresividad de los
tumores renales serian fundamentales para un mejor
manejo de los pacientes

* Los medicos deben sospechar BHD al evaluar los
pacientes con neumotorax recidivante para adoptar las
medidas oportunas en prevencion de nuevos
neumotorax y de screening de tumores renales
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