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RESUMEN

Las malformaciones pulmonares congénitas constituyen un factor disruptivo tanto en
la formacién de parénquima pulmonar funcional, como en la distribucién de los vasos
sanguineos. Los estudios de imagen en la etapa gestacional se han convertido en una
herramienta ampliamente disponible para la deteccion de patologias congénita, que, a
su vez, han contribuido a un aumento en la incidencia de esta entidad. Sin embargo, en
la practica clinica, sigue siendo un reto la nomenclatura, el diagndstico y el tratamiento
de este trastorno. Presentamos el caso de un recién nacido de sexo femenino con an-
tecedente prenatal de malformacién congénita de la via aérea pulmonar evidenciado
en ultrasonido de rutina y confirmado en el periodo posnatal por tomografia y estudio
histopatoldgico. Este reporte de caso tiene como objetivo describir una entidad de
clasificacién compleja con un curso clinico variable.

Palabras clave: Pulmon; Malformacién congénita pulmonar; Cirugia de reduccion de volumen
pulmonar

ABSTRACT

Congenital lung malformations represent a disruption in development of functional pul-
monary parenchyma and normal distribution of pulmonary vasculature. Prenatal imag-
ing studies have become widely accessible tools for detection of congenital anomalies,
contributing to increase the incidence of this condition. However, classification, diagnosis
and management remain the main challenge in clinical practice. We present the case of
a newborn with a congenital pulmonary airway malformation, initially detected through
routine obstetric ultrasound and subsequently confirmed postnatally with computed
tomography and histopathological analysis. This case report aims to describe a disease
with a complex classification and variable clinical course.
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INTRODUCCION

Las malformaciones pulmonares congénitas son un
grupo de enfermedades, con una prevalencia de 30
a 42 casos por cada 100 000 personas y en algunos
estudios representa entre el 5%y el 18 % de todas
las anomalias congénitas. En los tltimos anos, la
incidencia de esta entidad se ha incrementado, gra-
cias a los avances en la tecnologia de ultrasonido
para el cribado de malformaciones fetales, por lo
que a largo plazo se espera que sea excluida de la
lista de trastornos raros.!

La nomenclatura actual no deja de ser compleja
pues se tienen en cuenta criterios como variantes
genéticas, lesiones morfolégicas, patrones his-
tolégicos, manifestaciones clinicas, entre otras
condiciones que, si bien son de ayuda para una
diferenciacién practica, no son excluyentes entre
si. La clasificaciéon de Langston describe varios
hallazgos patolégicos: malformaciéon adenoma-
toide quistica, de grandes quistes (Stocker 1),
malformaciéon adenomatoide quistica, de peque-
nos quistes (Stocker 2), malformacién adenoma-
toide quistica solida o adenomatoidea (Stocker
3); secuestro extralobar; quiste broncogénico;
hiperinsuflacién lobar congénita; hiperplasia
pulmonar, atresia bronquial. Para el ano 2002,
se incluyen cinco subtipos de malformacién con-
génita de la via aérea que corresponden a una
nueva clasificacion propuesta por Stocker, basada
en anomalias ocurridas a diferentes niveles del
arbol traqueobronquial y en diferentes tiempos
del desarrollo pulmonar.? 3

El método diagnéstico de eleccion en el periodo
prenatal es la ecografia, pues ofrece un buen perfil
de seguridad, ademés de considerarse un estudio
reproducible y econémico. En la evaluacién pos-
natal la tomografia computarizada de térax es el
estudio de preferencia, pues su rendimiento diag-
ndstico es superior con respecto a otros estudios.
Se ha demostrado la poca concordancia entre la
ecografia prenatal y el examen histolégico posnatal
para considerar el ultrasonido como tinico método
diagnéstico, en comparacion con la tomografia de
torax posnatal donde la concordancia con el estudio
histol6gico es mayor, especialmente en la deteccion
de vasos sistémicos anormales.*

El manejo expectante es una opcién para aque-
llos pacientes asintomaéticos y con lesiones de
buen prondstico. Sin embargo, en aquellos casos
que cursan con inestabilidad hemodinamica o son
de riesgo elevado para el desarrollo posterior de

infecciones y neoplasias, la resecciéon anatémica
es el tratamiento sugerido.®

PRESENTACION DEL CASO

Recién nacido de sexo femenino, producto de
segundo embarazo adecuadamente controlado de
madre de 21 anos de edad, sin comorbilidades. En
ecografia obstétrica realizada a las veinticuatro
semanas de gestacion describen aumento de la
ecogenicidad pulmonar bilateral, acompanado de
desplazamiento del eje cardiaco hacia la derecha,
sin otras alteraciones morfoldgicas fetales iden-
tificables. Dicho estudio ecografico fue concluido
como malformaciéon adenomatosa quistica de
pulmén. El nacimiento se produjo por cesarea a
las 36 semanas de gestacion, indicada por inicio
de trabajo de parto pretérmino y comorbilidad
fetal previamente descrita. Nace con un peso de
2900 g, talla de 49 cm, perimetro cefalico de 33
cm, bajo apgar 4/10, por lo que requiri6 ventilacion
mecanica invasiva de alta frecuencia, ademéas de
requerimiento inotrépico e inodilatador. En la re-
vision cefalocaudal, como hallazgo significativo, se
observ6 una disminucién marcada del murmullo
vesicular en hemitérax izquierdo. En estudios
posnatales de tomografia y radiografia de térax,
se evidenci6 una gran ocupacién del parénquima
pulmonar izquierdo por lesiones quisticas que
hacian efecto de masa y desplazaban estructuras
mediastinales con atelectasia importante del
I6bulo inferior ipsilateral, ademés de pequenos
focos quisticos en el 16bulo superior e inferior del
pulmén derecho (Figura 1). En el ecocardiograma,
hubo hallazgos de dextrocardia situs solitus, insu-
ficiencia tricuspidea, insuficiencia mitral e hiper-
tensién pulmonar. A los ocho dias de vida, se lleva
a la paciente a procedimiento quirargico a través
de videotoracoscopia, donde se observa una gran
tumoracién quistica que compromete ambos l6bu-
los del pulmén izquierdo, especialmente el 16bulo
superior. Ante la complejidad del abordaje debido
al tamano de la lesidn, se realiza una lobectomia
superior izquierda por toracotomia. El espécimen
fue estudiado por el servicio de patologia, donde se
describe una masa rectangular de color negruzco
que mide 7 X 5 X 3 cm, de consistencia firme pero
con areas reblandecidas. En el estudio microscé-
pico, se revelo la presencia de zonas de adenoma-
tosas y quisticas, delimitadas por epitelio ctibico
simple a cilindrico bajo asociado a hemorragias
intraalveolares recientes sin infiltracién neoplasica
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(Figura 2). De acuerdo a los hallazgos clinicos,
histolégicos y de imagen se hizo diagndstico de
malformacién congénita de la via aérea pulmonar
tipo III. Posteriormente a la cirugia, su evolucién
fue torpida, sin posibilidad de destete ventilatorio
y mayor requerimiento de soporte vasoactivo por
lo que fallece a los 29 dias de vida.

DISCUSION

La malformacion congénita de la via aérea pulmo-
nar (MCVAP) se define como un trastorno de las
vias respiratorias secundario a una alteracion del
componente epitelial de la yema bronquial, que se
manifiesta con un crecimiento exagerado de las
estructuras bronquiales y una disminucién en el
numero de alvéolos. Esto predispone a la apariciéon
de una masa multiquistica de tejido pulmonar no
funcionante o a areas pulmonares adenomatosas.
El patrén de herencia suele ser esporadico y has-

ta la fecha no se ha descrito factores maternos
agravantes.®’

La nomenclatura se ha modificado desde 1949,
cuando fue denominada por primera vez por
Ch’in y Tang como malformacién adenomatoidea
quistica congénita (MAQ); sin embargo, se logré
demostrar que las lesiones quisticas estaban pre-
sentes en solo tres de los cinco subtipos descritos
por Stocker y las lesiones adenomatoides en solo
un subtipo, lo que podria generar confusién en el
momento de categorizarlas. En 1977, Stocker, ajus-
ta el nombre de MAQ por MCVAP como se conoce
actualmente y las agrupa en tres tipos. Para el afo
2002, este mismo autor amplia esta clasificacion a
cinco subtipos.®?

Lalesion tipo 0 también llamada lesién traqueo-
bronquial o displasia acinar es la menos frecuente
con una proporcién de 1% a 3% de todos los sub-
tipos, el compromiso es bilateral con pulmones
pequenos e hipoplésicos y se considera incompati-

Figura 1. A. Radiografia de térax donde se evidencia desplazamiento de estructuras mediastinales por lesiones quisticas. B. To-
mografia de térax (ventana pulmonar); se observan, en corte transversal, multiples quistes en el hemitérax izquierdo.

Figura 2. A. Corte histoldgico de tejido pulmonar tefiido con H&E (vista panoramica). Se delimita parte del tejido que reemplaza el
tejido alveolar normal, que configura un patréon multiquistico. B. Detalle microscopico de las estructuras donde se observa la pérdida

del patron alveolar normal asociada a hemorragias intraalveolares.
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ble con la vida. La lesion tipo 1 o lesion bronquial/
bronquiolar es la mas frecuente con una proporcién
de 60 % a 65 %, suele ser unilobular y morfolégica-
mente pueden ser lesiones multiquisticas o con un
quiste dominante; los pacientes con esta alteracion
pueden presentar sintomatologia respiratoria, pero
el prondstico mejora con la reseccién quirargica
del segmento anatémico comprometido. La lesién
tipo 2 o lesion bronquiolar suelen diagnosticarse
en el primer ano de vida, puede afectar parcial-
mente un lébulo o, en ocasiones, la totalidad de
un pulmoén; este subtipo se ha relacionado con
otras malformaciones congénitas hasta en un
50% de los casos. La lesién tipo 3 o bronquiolar/
alveolar suelen diagnosticarse intrauterinamente
por la masa voluminosa de aspecto adenomatoide
que, por lo general, abarca todo un pulmén y son
pacientes que nacen con dificultad respiratoria
grave por el desplazamiento del mediastino. La
lesién tipo 4, o lesion alveolar, es una malformacién
hamartomatosa del acino. Tiende a comprometer
un solo 16bulo; se diagnostica de manera inciden-
tal por neumotérax o procesos infecciosos y suele
relacionarse con neoplasias.> 8

Teniendo en cuenta los avances en los altimos
anos en cuanto a la disponibilidad de métodos de
diagnéstico prenatales, Andrew Bush, uno de los
neumonologos pediatricos de mayor reconocimien-
to en la actualidad, senala la inconsistencia que
puede surgir al emplear el término malformacién
adenomatoide quistica congénita tanto en el pe-
riodo prenatal como en el posnatal. En la etapa
prenatal, dicho término puede aplicarse a una
lesion que, incluso, puede desaparecer antes del
nacimiento; sin embargo, en el periodo posnatal
también se utiliza para describir una anomalia
de suficiente gravedad como para requerir una
lobectomia. Por lo tanto, para lograr una mayor
precision diagnéstica, se sugiere describir los ha-
llazgos tal como se observan, en un lenguaje claro,
sin especulaciones embriolégicas, manteniendo se-
paradas las descripciones clinicas y las patologicas.’

Hoy en dia, los mecanismos celulares exactos
involucrados en la patogenia de este trastorno
siguen siendo motivo de estudio. Se han realizado
ensayos en ratones transgénicos, en los que se ha
logrado identificar una sobreexpresion de factores
de crecimiento de fibroblastos (FGF) tipo 7y 10 en
el mesénquima pulmonar, los cuales interfieren en
la morfogénesis pulmonar de la MCVAP La displa-
sia acinar se asocia con genes que codifican el factor

de transcripcion TBX4 donde hay una disrupcion
en la via de senalizacién epitelial-mesenquimal
TBX4-FGF. En la lesién tipo 1, se ha descrito hi-
perplasia atipica de células caliciformes que puede
predisponer a adenocarcinoma mucinoso. La dis-
tincién entre la lesién tipo 1 y tipo 2 es compleja,
ya que en ambas se han reportado mutaciones en
los genes KRAS, GNAS y EGFR. De igual manera,
se sugiere que la lesion tipo 3 puede ser producto
de mutaciones en mosaico del KRAS que surgen
en el epitelio pulmonar en las primeras etapas del
desarrollo y las coloca dentro del creciente grupo
de rasopatias; sin embargo, no se ha reportado
relaciéon de la lesiéon bronquiolar/alveolar con el
adenocarcinoma mucinoso. La lesion tipo 4 se ha
estudiado en varias familias y, en algunos casos, se
halogrado identificar caracteristicas rabdomiosar-
comatosas de alto grado. En este subtipo, se han
detectado mutaciones del gen DICER1 en mas del
70 % de los ninos con lesiones alveolares, ademas
de otras identificadas en el gen TP53. Algunos
estudios recientes han sugerido un cambio en la
denominacién de este subtipo y lo consideran un
blastoma pleuropulmonar.!® !

El tratamiento de eleccién para las malforma-
ciones pulmonares congénitas de mal prondstico
y con repercusion clinica importante en edades
tempranas, sigue siendo quirdrgico; sin embargo,
en pacientes asintomaticos y con una expectativa
de vida alta esta opcién es debatible. Si bien, la
reseccion pulmonar se considera una alternativa
para conservar la capacidad alveolar, minimizar
el riesgo de malignidad, y prevenir complicacio-
nes infecciosas, se debe tener en cuenta el riesgo
de morbilidad respiratoria posterior. El manejo
expectante es una opcion razonable para aquellas
lesiones pequenas que se acompanan de sintomas
leves, y se sugiere la realizacion de una tomografia
de térax alrededor de los seis meses de edad, de
acuerdo a las circunstancias particulares de cada
paciente, pues se han descrito lesiones detectadas
de manera prenatal que en la evolucién posnatal
retrogradan solas.!?

El seguimiento a largo plazo de los pacientes
posquirargicos con malformacién congénita pul-
monar es muy limitado. En un estudio realizado
en Espana, se registraron complicaciones agudas
posoperatorias en un 28% de la poblacién estu-
diada, sin embargo, el seguimiento solo se realizé
durante el primer mes tras la lobectomia pulmo-
nar. En Italia, se evaluaron pacientes que fueron
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sometidos a resecci6on pulmonar, y después de un
ano de seguimiento pulmonar, los efectos a largo
plazo registrados en orden de frecuencia fueron
los siguientes: tos crénica, infecciones recurrentes,
sibilancias, poca tolerancia al gjercicio y desarrollo
de deformidades en el térax y columna; estos ha-
llazgos no fueron estadisticamente significativos
en la mayoria de las variables estudiadas, excepto
en los resultados de la espirometria donde se pudo
demostrar una correlacion significativa entre la
neumonectomia y el deterioro de la funcién pul-
monar a largo plazo. Se necesitan més estudios
de seguimiento, que expliquen el riesgo/beneficio
del procedimiento quirargico en los pacientes con
MCVAP teniendo en cuenta que, en los estudios
unicéntricos previamente descritos, este fue el
diagnéstico mas frecuente dentro de las malfor-
maciones pulmonares congénitas y la mayoria de
los pacientes se mantuvieron libre de sintomas res-
piratorios antes de la intervencién quirargica.'® 4

En Latinoamérica, se han realizado algunos
estudios descriptivos de pacientes con malforma-
ciones congénitas pulmonares; la MCVAP ha sido el
tipo de lesion mas frecuente, seguida del secuestro
pulmonar y lesiones hibridas. En cuanto a el espec-
tro clinico, y a diferencia de los paises europeos, se
ha encontrado una mayor proporcién de pacientes
sintomaticos antes del procedimiento, desde insufi-
ciencia respiratoria perinatal potencialmente fatal
hasta infecciones broncopulmonares recurrentes
en ninos mayores.'% 16

En este caso clinico, la paciente naci6é con una
lesion pulmonar de gran tamano, con repercusiéon
en los sistemas respiratorio y hemodinamico, por
lo que el desenlace final fue el fallecimiento, a
pesar del tratamiento quirdrgico oportuno. Los
cambios reportados en ecocardiograma pueden
ser secundarios a desplazamiento de estructuras
mediastinales; sin embargo, no se descarta que
estos hallazgos sean indicativos de malformaciones
congénitas asociadas.

CONCLUSION

Las malformaciones pulmonares congénitas repre-
sentan un grupo heterogéneo de trastornos, que
requieren la participacion de multiples especialida-
des con el fin de armonizar las conductas terapéu-
ticas. La disyuntiva entre el manejo conservador
y el manejo quirargico sigue siendo controversial
en pacientes con sintomatologia menor, por lo que
se necesitan mas estudios prospectivos.

CONSIDERACIONES ETICAS

Este caso clinico fue presentado previamente en el
XII Simposio de enfermedades huérfanas, realizado
en marzo del 2025, en la ciudad de Barranquilla,
donde se presenté en modalidad tipo péster. Actual-
mente este articulo no se encuentra en proceso de
seleccion en otra revista. Se cuenta con el permiso
de los responsables del cuidado del menor para la
obtencién de la informacion, asi como se garantizé
la confidencialidad; todo esto fue informado de ma-
nera clara verbalmente y respaldado a través del
consentimiento informado. Este manuscrito ha sido
leido y aprobado por todos los autores que figuran en
la publicacién, los que, a su vez, declaran no tener
conflictos de interés potenciales. La presente investi-
gaci6én no ha recibido financiacién y, en este caso, no
aplican experimentos en seres humanos ni animales.
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