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Muerte subita en un joven por rotura de
aneurisma sobre el seno de Valsalva derecho

Sudden death in a young caused by rupture of an aneurysm above
the right sinus of Valsalva

MP. Suarez Mier!

Resumen E. Morandeira?

Los aneurismas de la porcion proximal de la aorta pueden afectar a la raiz de la aorta, a los senos de Valsalva o a la
aorta ascendente. En nifos y jovenes generalmente se asocian a enfermedades hereditarias del tejido conectivo, como
el sindrome de Marfan, aunque también hay formas familiares no-sindrémicas en que la diseccion de aorta se presenta
como patologia aislada. Presentamos un caso de diseccién de aorta por rotura de un aneurisma localizado en la unién
sinotubular derecha y comentamos su diagnéstico diferencial. Describimos los cuadros sindrémicos asociados a las
disecciones de aorta proximal y comentamos la metodologia en la autopsia forense para la deteccion de las formas
hereditarias.
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Abstract

Proximal aortic aneurysms can involve aortic root, sinus of Valsalva or ascending aorta. In children and young indivi-
duals generally occur in the setting of an inherited connective tissue disorder as Marfan syndrome, although there are
also familial non-syndromic forms of isolated aortic dissection. We describe an aortic dissection of an aneurysm of the
right sinotubular ridge and discuss differential diagnoses. We review the syndromic disorders related to proximal aortic

dissections and discuss the autopsy procedure for detection of inherited forms.
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Introduccion

La diseccién es una complicacion frecuente de los
aneurismas de aorta toracica y su rotura a saco pe-
ricardico da lugar a muerte stbita por taponamiento
cardiaco. Los aneurismas de aorta toracica pueden
afectar a la raiz de la aorta, aorta ascendente, arco
aortico, aorta descendente o una combinacion de
ambos!2. En adultos se relaciona fundamentalmente
con la hipertensién arterial, que produce debilidad
de su pared, mientras que en nifos y joévenes es
infrecuente y esta relacionada con enfermedades
hereditarias como el sindrome de Marfan, sindrome
de Loeys-Dietz y el sindrome de Ehler-Danlos?*. Los
aneurismas proximales suelen producir una ectasia
difusa de la aorta ascendente o una insuficiencia

valvular (ectasia anuloadrtica) mientras que los
aneurismas con afectacion de la raiz de la aorta son
tipicos del sindrome de Marfan!.

Presentamos un caso de diseccion de aorta sobre un
aneurisma localizado en la unién sinotubular derecha
y comentamos su diagndstico diferencial y la meto-
dologia en la autopsia forense para la deteccién de
las formas hereditarias de la diseccién de aorta.

Presentacion del caso

Se trata de un vardén de 19 afios que fallecié subita-
mente en su domicilio. Su padre por la mafana lo
encontré inconsciente y respirando con dificultad.
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Figura 1.

Detalle de la base cardiaca
donde se observa dilatacién
aneurismatica de la porcién
proximal de la aorta y
solucidn continuidad en el
centro (flecha).

Figura 2.

Imagen de la valvula adrtica
en la que se reconocen

tres velos (tricuspide)

y se observa dilatacion

de la unién sinotubular

y del seno de

Valsalva derecho.

Figura 3.

Desgarro intimal en la raiz

de la aorta que afecta al seno
de Valsalva y a la unién
sinotubular. El ostium de la
coronaria derecha

esta preservado (flecha).

La noche anterior habia salido. Los servicios de
emergencia realizaron maniobras de reanimacién du-
rante 25 minutos sin resultado. Sin antecedentes pa-

tolégicos salvo, seglin declaracién de su padre, dolor
toracico los dltimos 2-3 dias. Tampoco habia ante-
cedentes de muerte sUbita en la familia.

En el examen externo del cadaver no se encontraron
lesiones significativas. Se trataba de un varén de
172 cm de estatura y complexion atlética. En el exa-
men interno se observé un pericardio a tensién con
mas de 500 ml de sangre y edema pulmonar. Los
hallazgos extracardiacos fueron irrelevantes. El cora-
zbn, una vez fijado en formol, pesaba 407 gy existia
una dilatacién aneurismatica con hemorragia de
unos 4,5 cm de didmetro en la aorta ascendente pro-
ximal, con una solucién de continuidad de 8 mm en
el centro (Figura 1). La valvula adrtica era tricUspide
y se identificé un aneurisma en la union sinotubular
del seno de Valsalva derecho (Figura 2) y un desga-
rro intimal transversal e irregular de 8,5 cm en forma
de “V" invertida, cuyo vértice estaba situado por en-
cima del ostium de la coronaria derecha (Figura 3).
Este desgarro era el origen de una diseccion de aorta
cuya pared externa estaba rota en el punto indicado
previamente. La permeabilidad de la coronaria dere-
cha estaba preservada. El resto de las coronarias,
vélvulas y miocardio no mostraban alteraciones.

Microscépicamente se observé una diseccion en la
porcién externa de la media (Figura 4). La pared de
la aorta presentaba interrupcién de las fibras elasti-
cas quedando grandes espacios vacios (degeneracién
quistica de la media) (Figura 5). El plano de disec-
cién estaba tapizado por fibroblastos (Figura 6) y en
el epicardio periadrtico existia tejido de granulacion
con numerosos eosinofilos y areas de hemorragia
(Figura 7). En el borde de la rotura de la pared ex-
terna de la diseccién habia fibrina y numerosas pla-
quetas (Figura 8). Estos hallazgos eran indicativos
de que la diseccion se habia producido varios dias
antes (probablemente en relacién al dolor toracico
referido) y de que la rotura de la pared externa era re-
ciente y la causa del taponamiento cardiaco y de la
muerte sUbita.

El estudio quimico-toxicolégico determiné 0,48 g/|
de alcohol en sangre y 0,65 g/l en humor vitreo.

Discusion

La raiz de la aorta esta constituida por el anillo fi-
broso (que se continla con la insercién del velo an-
terior del anillo mitral), las valvas semilunares, los
senos de Valsalva y la unién sinotubular. Por encima
de ésta comienza la aorta ascendente. Se define el
aneurisma de aorta como cualquier dilacién de aorta
desde el anillo adrtico (fibroso) a la bifurcacién de la
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aorta abdominal. Los aneurismas de la porcién pro-
ximal de la aorta pueden corresponder a tres catego-
rias fundamentales: aneurismas de los senos de
Valsalva, aneurismas de la raiz adrtica y aneurismas
de la aorta ascendente?.

Los aneurismas de los senos de Valsalva son protru-
siones de los senos hacia las cavidades cardiacas,
miocardio o pericardio. Lo esencial de la lesion es
una debilidad de la pared adrtica que forma parte del
seno de Valsalva, a través de la cual protruye paula-
tina y progresivamente hacia la cavidad cardiaca un
aneurismas sacular en forma de dedo o calcetin®.
Suelen afectar a un solo seno, generalmente el seno
derecho seguidos del seno posterior?57. Cuando la
dilacion afecta a multiples senos se consideran ecta-
sias anuloadrticas dentro de los aneurismas de aorta
ascendente!?. La rotura de un aneurisma del seno
de Valsalva derecho produce una fistula hacia el ven-
triculo derecho, mientras que los aneurismas del
seno posterior pueden romperse a cavidad pericar-
dica y producir muerte stbita por taponamiento

cardiaco®. El caso que presentamos es peculiar por-
que, aunque el aneurisma estaba delimitado a la
unioén sinotubular derecha semejando un aneurisma
del seno de Valsalva, la rotura intimal, diseccién y
degeneracién quistica de la media observada en el
estudio anatomopatolégico, indicaban un aneurisma
convencional de aorta ascendente.

Figura 4.

Microfotografia a bajo
aumento de la aorta en la
zona del desgarro intimal
donde se observa plano de
diseccion en la porcion
externa de la media (flecha)
(Tincion de Weigert para
fibras elasticas, 2x).

Figura 5.

Imagen de la pared de la
aorta adyacente a la diseccion
con importante pérdida de
fibras elasticas (degeneracion
quistica de la media)(*)

Figura 6.

Microfotografia donde

se observan fibroblastos
tapizando el plano

de diseccion
(Hematoxilina-Eosina, 4x).

Figura 7.

Tejido de granulacion en
epicardio adrtico
(Hematoxilina-Eosina, 10x).

Figura 8.

Borde de la rotura de la
pared externa de la diseccion
donde se observan plaquetas,
fibrina y hemorragia.
(Hematoxilina-Eosina, 2x).
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Tabla 1.

Sindromes asociados
con aneurisma y
diseccion de aorta>*°.

FBN1: Fibrilina 1.

TGFBR: Transforming growth
factor B receptor.

COL3A1: Colageno tipo Ill,
a-1. (3 4, 9).

Los aneurismas de la aorta ascendente pueden pre-
sentarse como patologia aislada, asociados a la val-
vula adrtica bictspide o formando parte de varios
sindromes, los mas conocidos el sindrome de Mar-
fan, el sindrome de Ehlers-Danlos tipo IV y el sin-

drome de Loeys-Dietz!*#. En estos cuadros se han
visto mutaciones en diferentes genes que son res-
ponsables de la debilidad de la pared de la aorta. En
la Tabla 1 se describen sus rasgos fenotipicos mas
frecuentes y los genes afectados®4°.

Sindrome de Sindrome de Sindrome de
Marfan Loeys-Dietz Ehlers-Danlos tipo IV
(s afectudn/ FENL/ %igﬁé EE:EE g COL3Al
herencia Aut. dominante :
Aut. Dominante
Dilatacion de la raiz Dls?;:ngn d(ielgsorta Afecta aorta y ramas
Signos aortica aclentes) distales: renales,
cardiovasculares Dilatacién de la  DECES mesentéricas, iliacas y
X Dilatacion de la
arteria pulmonar ? femorales
arteria pulmonar
Degeneracion difusa Mihiia degencracion
Hall Degeneracion quistica gde b néiie de la media con
S arazgos de la media con B interrupcién de las
histopatoldgicos (separacion de las

depdsito de
glucosaminoglicanos

fibras elasticas)

fibras elasticas y tejido
fibroso organizado
entre ellas

Signos cutdneos

Hernias

Hernias

Piel aterciopelada
Piel transl(cida
Equimosis
Cicatrizacion anémala
Acrogeria

Signos oculares

Ectopia del cristalino

Escleras azules

Escleras azules

Signos esqueléticos

Aracnodactilia
Pectus excavatum
Escoliosis
Pies planos
Dolicostenomelia

Pectus excavatum
Hiperlaxitud articular
con luxaciones

Hiperlaxitud
ligamentosa
Hipermovilidad
articular

Signos craneo-faciales

Hipoplasia malar

Tipo 1:
Hipertelorismo
Craneosinostosis
Paladar hendido
Uvula bifida
Hipoplasia malar

Lesiones vasculares

Tortuosidad de

Roturas y disecciones
Hemorragias

excluyendo aorta e
b vasos postquirurgicas
: 2 Enfisema Rotura y perforacion
Signos viscerales A
Neumotoérax de visceras huecas
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Por otra parte, recientemente se ha demostrado que
hasta el 19% de las personas con aneurismas de
aorta toracica no tiene los sindromes previos pero
varios miembros de la familia estan afectados lo que
indica una predisposicién genética habiéndose en-
contrado mutaciones en tres locus situados en los
cromosomas 11, 5y 33. Aunque el tipo de herencia
es autosémica dominante, la penetrancia es baja y la
expresion variable®1° por lo que estas formas familia-

cioén y/o diseccion de aorta toracica, ausencia de sin-
drome de Marfan y otras anomalias del tejido con-
juntivo, e historia familiar positiva®. En nuestro caso
no se encontraron rasgos fenotipicos compatibles
con ninguno de estos sindromes ni tampoco ninguna
otra patologia cardiovascular asociada lo que parece
indicar que pudiera corresponder a una forma ais-
lada. Se ha recomendado la evaluacion cardiolégica
de los familiares pero desconocemos el resultado de

res se diagnostican en base a la presencia de dilata- la misma.

s Tabla 2.

ENERAL Distancia ertre b tendid Formulario para la recogida
- Edad - Jlstancia entre brazos extendidos de datos de autopsia en

S - Longitud MMSS .
- Sexo - Longitud MMII caso de aneurisma de
- Peso aorta (Tomado de Ripperger
- Estatura etal [10]).

Si No Si No

CABEZA
- Dolicocefalia - Otras malformaciones

craneales
- Distancia cantos internos
- Distancia cantos externos
- Uvula o paladar hendido
- Retrognatia
- Dientes apinados

- Fisuras palpebrales
oblicuas hacia abajo

- Ectopia cristalino

- Hipoplasia malar

- Micrognatia

- Paladar curvo

CARDIOVASCULAR

- Dilatacion raiz aortica

- Aneurisma aorta
ascendente

- Dilatacion art. Pulmonar

- Vélvula adrtica
bicuspide

- Persistencia ductus
arteriosus

-CIA/CIV

- Diseccion de aorta

- Aneurisma/diseccién de
otras arterias.

- Tortuosidad arterial

- Coartacion de aorta

- Otras malformaciones

PULMON

- Enfisema - Bullas

ESQUELETO

- Escoliosis

- Pectus excavatum

- Pectus carinatum

- Otras malformaciones
toracicas

- Protusién acetabular

- Aracnodactilia

- Camptodactilia

- Pies largos y estrechos

- Espondilolistesis

- Ectasia dural lumbosacra
- Dolicostenomelia

- Longitud mano

- Longitud dedo medio

- Pie zambo

OTROS

- Escasa masa muscular
- Estrias

- Escasa grasa subcutanea
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Algunos autores sefialan caracteristicas histopatold-
gicas distintivas de unos sindromes respecto a otros*
pero de forma general en todos estos cuadros existe
degeneracién quistica de la media, incluso en los
aneurismas secundarios a hipertension arterial, por
lo que el estudio histopatoldgico no es suficiente para
un diagnostico definitivo*19. En la autopsia es esen-
cial un examen externo e interno cuidadoso de la
piel, esqueleto, craneo, cara y todas las visceras para
descartar una forma sindrémica y guardar muestra
de sangre y tejidos en fresco para estudios genéti-
cos'®. En la Tabla 2 se propone un formulario de sig-
nos fisicos a buscar en el examen externo del
cadaver tomado de Ripperger et al para el diagnés-
tico diferencial de las enfermedades del tejido conec-
tivo. Estamos de acuerdo con el comentario de estos
autores segln el cual aunque la Recomendacion
n°(99)3 del Consejo de Ministros de los estados
miembros para la armonizacién metodolégica de las
autopsias médico-legales!! establece que en los
casos de muerte subita en que los hallazgos de au-
topsia tras un examen somero explican la causa del
subito desenlace (por ejemplo hemopericardio y ro-
tura adrtica) no requieren mas estudios, “desde un
punto de vista genético el drama no termina con el
diagndstico de un aneurisma disecante de aorta sino
que el acto genético puede ser de crucial importan-
cia para la familia del fallecido”!°.

Bibliografia

1. Burke A, Tavora F. Noninflammatory thoracic aortic
aneurysms. En: Practical cardiovascular pathology.
Edited by Wolkers Kluwer/Lippincott Williams &
Wilkins, Philadelphia 2001;pp.490-505.

2. Ring WS. Congenital heart surgery nomenclature and
database project: aortic aneurysm, sinus of Valsalva
aneurysm, and aortic dissection. Ann Thorac Surg
2000;69:S147-63.

3. Caglayan A.O. Dundar M. Inherited diseases and
syndromes leading to aortic aneurysms and dissec-
tions. Eur J Cardiothorac Surg 2009;35:931-40.

4. Jain D, Dietz HC, Oswald GL, Maleszewski JJ,
Halushka MK. Causes and histopathology of ascend-
ing aortic disease in children and young adults. Car-
diovasc Pathol 2011;20:15-25.

5. Alva C, Vazquez C. Aneurisma congénito del seno de
Valsalva. Revision. Rev Mex Cardiol 2010;
21(3):104-10.

Conclusiones

Del caso que presentamos podemos extraer las si-
guientes conclusiones / consideraciones:

- Hay aneurismas de aorta ascendente que pue-
den afectar a una parte de la unién sinotubular
de la aorta semejando aneurismas de los senos
de Valsalva.

- Es necesaria una cuidadosa inspeccion externa
e interna del cadaver en casos de diseccién de
aorta, sobre todo en jovenes, para identificar
formas sindromicas asociadas a la misma.
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recomendar su estudio cardiolégico.

- Al igual que en otras causas de muerte subita
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estudios genéticos (autopsia molecular) en la
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ciones que permitan un diagnostico etiolégico y
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congelado a -80°C en todos estos casos.
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