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Resumen— Introduccién: El sindrome de Birt-Hogg-Dubé es una patologia con herencia autosémica dominante producido por muta-
ciones en el gen de la foliculina. La presentacion clinica suele iniciarse con manifestaciones cutdneas (en forma de lesiones papulares), y
también puede afectar rifion y pulmén. Reporte de Caso: Mujer de 33 afios que acude por dolor en hemitérax izquierdo y disnea de horas
de evolucién. Se identifica minimo neumotérax apical izquierdo, y por tomografia multiples lesiones quisticas en parénquima pulmonar.
Discusién: Birt-Hogg-Dubé syndrome was diagnosed which is an inherited condition with autosomal dominant transmission caused by a
mutation in the folliculin gene located on chromosome 17p11.2. Rev Med Clin 2022;6(2):28052206008
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Abstract—Repeat pneumothorax as the First Clinical Manifestation of Birt-Hogg-Dubé Syndrome: Case Report

Introduction: Birt-Hogg-Dubé syndrome is a pathology with autosomal dominant inheritance caused by mutations in the follicu-
lin gene. Clinical presentation usually begins with cutaneous manifestations (in the form of papular lesions), and may also affect
kidney and lung. Case Report: A 33-year-old woman who comes for pain in the left hemithorax and dyspnea of hours of evolution.
Minimal left apical pneumothorax is identified, and by tomography multiple cystic lesions in pulmonary parenchyma. Discution: Stool
transplantation is a little-known emerging therapy. We consider it essential to conduct studies in our country due to its importance in
the future in the management of pseudomembranous colitis in those cases where there is refractoriness to treatment. Rev Med Clin
2022;6(2):e28052206008
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NEUMOTORAX EN SINDROME DE BIRT-HOGG-DUBE

INTRODUCCION

1 sindrome de Birt-Hogg-Dubé es una patologia con he-
rencia autosémica dominante producido por mutacio-
nes en el gen de la foliculina.! La presentacién clinica sue-
le iniciarse con manifestaciones cutdneas (1-3) (en forma de
lesiones papulares) en pacientes jovenes y en varios miem-
bros de una misma familia. Los érganos renales y pulmo-
nares!? se ven con menor frecuencia afectados ocasionando
neoplasias renales y neumotérax espontaneos de repeticion.
El diagndstico definitivo se basa en el estudio genético y el
tratamiento depende de la afectacidn de cada individuo.

A continuacién, describimos el caso de una mujer joven
con un sindrome de Birt-Hogg-Dube.

REPORTE DE CASO

Acude al servicio de urgencias una mujer de 33 afios por
dolor en hemitérax izquierdo y disnea de horas de evolucidn.

Como antecedentes personales destaca asma en tratamien-
to con broncodilatadores (Rilast: formeterol/budesonida)
e historia de neumotdérax espontdneo recurrente izquierdo
(nunca previamente estudiado, 3 episodios en los ultimos
afios).

A la exploracién fisica: permanece hemodindmicamente
estable con saturacion de oxigeno del 98 % aire ambiente.
Bien hidratada y perfundida. Eupneica en reposo.

Piel sin lesiones. La auscultacion cardiaca era normal. A la
auscultaciéon pulmonar murmullo vesicular conservado con
hipofonesis en dpice izquierdo. El resto de exploracion clini-
ca sistémica fue anodina.

Al solicitar pruebas complementarias en la radiografia de
torax se identifica minimo neumotérax apical izquierdo.

Los analisis de laboratorio no mostraron alteraciones rese-
fiables.

La paciente fue ingresada y valorada por cirugia toricica,
con realizacion de tomografia computarizada toracica en la
que se identificaron miiltiples lesiones quisticas en el parén-
quima pulmonar de predominio en campos inferiores (la de
mayor tamafio paramediastinica derecha con un didmetro de
2,9 cm), asi como una nodulacion retrotiroidea derecha de 1
cm, a valorar con seguimiento ecografico especifico.

Se realiz6 abordaje quirtirgico con bullectomias multiples
y abrasion pleural mecédnica VATS (videoassisted toracic sur-
gery), la paciente fue dada de alta sin incidencias.
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Durante el ingreso, se procedié al estudio completo con
realizacion de tomografia abdominal sin apreciarse lesiones
a nivel renal.

Se realizé un estudio completo a los familiares, diagnosti-
cdndose también al padre y al hermano del sindrome de Birt-
Hogg-Dubé.

DISCUSION

El sindrome de Birt-Hogg-Dubé es una condicién heredi-
taria con transmisién autosémica dominante causado por una
mutacién en el gen de la foliculina localizado en el cromoso-
ma 17p11.2.1:2 La foliculina se expresa en la mayor parte de
los tejidos incluyendo la piel y sus anejos, el pulmén (neu-
mocitos tipo 1) y la nefrona distal en el rifién.! Sin embargo,
la funcién de esta proteina es, a dia de hoy, desconocida.

Incluye manifestaciones cutdneas (lesiones benignas en
piel como fibromas, quistes epidermoides, angiofibro-
mas. . .), quistes pulmonares (con aumento de riesgo de neu-
motdrax espontaneo y de repeticién) y mayor riesgo de neo-
plasias renales,»>? aumentando la probabilidad de la misma
en los casos que presenten doble mutacion en los genes afec-
tados.

La prevalencia del SBHD se estima en 1/200.000, con mas
de 600 familias afectas en el mundo.>

Dentro de las manifestaciones extracutaneas, hasta un
80 % de los pacientes presentan quistes pulmonares que pue-
den ser asintomdticos o provocar neumotérax (en un 20-30 %
de los casos con un nimero medio de 2 episodios).*> El pul-
mén més afectado suele ser el derecho.* En pacientes con
sindrome de Birt-Hogg- Dubé el riesgo de desarrollar neu-
motdrax es 50 veces superior al de la poblacién general.®

La fisiopatologia de los quistes pulmonares es desconocida
pero la hipétesis mas factible sugiere que podria deberse a los
defectos de adhesion celular que produce la mutacion del gen
de la foliculina.

Por otra parte, las lesiones renales asociadas en el sindro-
me de Birt-Hogg- Dubé suelen ser bilaterales y multifoca-
les.1 Los tipos histolégicos mds frecuentemente encontrados
han sido formas hibridas de oncocitoma y carcinoma cromé-
fobo.1,2,7

En los tdltimos afios, algunos estudios afirman que existe
un riesgo aumentado de cancer de colon en pacientes con
mutacién en el gen de la foliculina, como los descritos en ese
sindrome.”

También se han descrito asociaciones a tumores parotideos
(oncocitoma parotideo)? y patologfa tiroidea (neoplasias, n6-
dulos y quistes).” 10

El Consorcio Europeo ha establecido criterios diagndsti-
cos del sindrome de Birt-Hogg-Dubé:!




= Como criterios mayores se encuentran: tener mas de
cinco manifestaciones cutaneas en cara o tronco (fibro-
foliculomas o tricodiscomas) y la identificacion de la
mutacién del gen foliculina (FLCN)

= Dentro de los criterios menores se engloban: cancer re-
nal en una edad <50 afios, tumor renal bilateral o mul-
tifocal, tumor renal de histologia mixta (croméfobo y
oncocitoma), miltiples quistes pulmonares (con o sin
neumotérax) y familiar de primer grado con diagndsti-
co de este sindrome

= Para el diagnostico de este sindrome, los pacientes de-
ben presentar un criterio mayor o cumplir dos de los
criterios menores

El gold standard para el diagndstico se basa en identificar
la presencia de la mutacién en el gen de la foliculina median-
te estudio genético.,1 11

Ante la presencia de neumotdrax espontdneo y quistes pul-
monares debe plantearse el diagndstico diferencial con otras
patologias como déficit de alfal antitripsina, sindrome de
Marfan, sindrome de Ehlers-Danlos o esclerosis tuberosa.!!

Respecto al manejo del sindrome de Birt-Hogg-Dubé debe
realizarse un abordaje multidisciplinar.

Desde el punto de vista de lesiones cutdneas pueden ser
extirpadas por motivos estéticos, se ha descrito el uso de 14-
ser YAG o de CO2 fraccionado.!? Por otra parte, el cribado
de neoplasia renal no estd claramente establecido, pero se re-
comienda la realizacién de prueba de imagen en torno a los
20-25 afios de manera genérica (aunque no se ha estableci-
do con qué periodicidad realizarlas, algunos autores sugieren
que el inicio debe ser a los 20 afios y, posteriormente cada
tres o cinco afios).12
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