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Manga traqueal cartilaginosa. Reporte de dos casos

Tracheal cartilaginous sleeve. Report of two cases
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Resumen

La manga traqueal cartilaginosa es una malformacién de la via aérea donde no se dis-
tinguen anillos traqueales. Un segmento continuo de cartilago se extiende desde el cri-
coides, pudiendo llegar hasta los bronquios principales. Estd asociada a sindromes de
craneosinostosis con la mutacion FGFR2, ademds de muertes prematuras por oclusion
de la trdquea con tapones mucosos. Se presenta el curso clinico de pacientes portadores
de manga traqueal cartilaginosa en el contexto de una malformacién craneofacial. Caso
1. Masculino, al nacer hipoplasia del tercio medio facial. Polisomnografia: indice de
apnea/hipopnea de 37,7/hr. Laringotraqueobroncoscopia (LTBC): trdquea sin anillos
cartilaginosos desde cricoides hasta bronquios fuentes. Se indica traqueostomia. Caso
2. Masculino, al nacer craneo en trébol. Poligrafia: Sindrome de apnea/hipopnea obs-
tructiva del sueno (SAHOS) leve. Revision via aérea: desde subglotis hasta bronquios
principales se extiende traquea en manga. Se indica traqueostomia. En el contexto de
una craneosinostosis en nifios, especialmente con mutacién FGFR2, creemos necesario
realizar una LTBC en busqueda de manga traqueal, ya que si es diagnosticada se debe
recomendar traqueostomia, mejorando su expectativa de vida. Si la indicacién de tra-
queostomia fuese por SAHOS, es obligatoria una LTBC preoperatoria, para evitar el no
tener referencias anatémicas en el proceso.

Palabras clave: Manga traqueal, sindrome de Pfeiffer, mutacién FGFR2, traqueosto-
mia.

Abstract

A tracheal cartilaginous sleeve is a malformation of the airway in which the tracheal rings
are indistinguishable. A continuous segment of cartilage extends from the cricoid, and it
may reach all the way to the main bronchi. It is associated with various craniosynostosis sy-
ndromes with the FGFR2 mutation, in addition to premature deaths due to occlusions cau-
sed by mucus plugs in the trachea. Here we present the clinical course of patients who suffer
from Tracheal Cartilaginous Sleeve in the context of a craniofacial malformation. First case.
Male, presenting at birth a midfacial hypoplasia. Polysomnography: presents a 37,7/h index
of apnea/hypopnea. Laryngotracheobronchoscopy (LTB): trachea is without cartilaginous
rings from the cricoid to the main bronchi. A tracheostomy is indicated. Second case. Male,
cloverleaf skull at birth. Polysomnography: Obstructive Sleep Apnea-Hypopnea Syndrome
(OSAHS) non-severe degree. Revision of the airway: the trachea in sleeve extends from the
subglottis to the main bronchi. A tracheostomy is indicated. In the context of craniosynos-
tosis in children, especially with FGFR2 mutation, we believe it is necessary to do an LTB
in the search of a tracheal sleeve, since if it is diagnosed a tracheostomy must be indicated,
to better the life expectancy of the patient. If the tracheostomy indication comes from an
OSAHS, a preoperatory LTB is obligatory to avoid not having anatomical references during
the procedure.

Keywords: Tracheal sleeve, Pfeiffer syndrome, FGFR2 mutation, tracheostomy.
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Introducciéon

La manga traqueal cartilaginosa (MTC) es
una malformacion de la via aérea caracterizada
por ausencia de anillos traqueales. En lugar de
arcos cartilaginosos, un segmento continuo de
cartilago se extiende en forma variable desde
el cartilago cricoides, pudiendo llegar hasta los
bronquios principales en los casos mds severos.
Puede no tener pars membranosa (forma de
O como la subglotis) o, solamente, una pars
membranosa muy estrecha. Esta rara malfor-
macién estd asociada a varios sindromes de
craneosinostosis con la mutacién FGFR2 siendo
mads frecuente en sindromes de Apert, Crouzon,
Pfeiffer y Beare Stevenson. De no ser diagnos-
ticada se asocia a muertes prematuras por la
oclusién con tapones mucosos de la traquea'™.

Caso Clinico 1

Masculino, parto cesdrea, 36 semanas. Al
nacer destaca exoftalmo, hipoplasia tercio me-
dio facial sospechoso de sindrome de Crouzon
o Pfeiffer. Tomograffa axial computarizada
(TAC) de cerebro no revel6 craneosinostosis.
Polisomnografia: indice de apnea hipopnea
(IAH) 37,7/hr. Ingresa a UCI a los 2 meses de
edad por presentar dos episodios de apnea,
requiriendo estimulo para recuperacion. Al
ingreso destaca frecuencia respiratoria de
55/minuto, retracciéon costal, saturacion O2
86%. Se maneja con cdnula nasal de alto flujo
(CNAF) a 5 litros, lo que permite estabilizarlo.
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Se realiza LTBC: orofaringe con colapso com-
pleto anteroposterior por retroposicién de base
de lengua, laringe y subglotis normales, trdquea
sin anillos cartilaginosos desde cricoides hasta
bronquios fuentes, pared traqueal posterior
con segmento membranoso rudimentario
que se extiende hasta carina, calibra con tubo
3,5 (Figura 1). Poligrafia con CNAF: IAH de
28,4/hr. Con estos hallazgos, se indica realizar
traqueostomia (TQT). En el intraoperatorio
se confirmé ausencia de anillos traqueales
correspondiendo, por su extensién, a manga
traqueal cartilaginosa grado 4, se confirma
con broncoscopia la posicion supracarinal de
la punta de la cdnula®.

El estudio genético panel INVITAE® de-
mostré variante patogénica del gen FGFR2
mutacién C324A, asociado a espectro de
malformaciones esqueléticas faciales y craneo-
sinostosis. TAC de térax reveld via aérea sin
estenosis, observindose ausencia de cartilagos
traqueales (Figura 2).

Caso Clinico 2

Masculino, parto cesdrea, 38 semanas.
Ecografia prenatal pesquisa craneosinostosis y
exoftalmo. Al nacer destaca crdneo en forma de
trébol, proptosis, hipoplasia maxilar superior.
TAC cerebro: craneosinostosis con craneo
triloculado. A los 17 dias de vida se traslada
desde otro centro hospitalario a UCI Hospital
Guillermo Grant Benavente, para seguimiento
y manejo neuroquirtrgico.

Figura 1. Laringotragueobroncoscopia. Traquea sin anillos cartilaginosos hasta bronquios fuentes, pared traqueal posterior con

segmento membranoso rudimentario hasta carina.
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Figura 2. Tomografia computarizada de térax. Recons-
truccion 3D via aérea que muestra ausencia de cartilagos

traqueales.

Ingresa estable, con FiO, 21%, alimenta-
cién enteral por succion. A las horas de ingreso
se evidencia tendencia a regurgitar y crisis de
atoro tras succion, por lo que se instala sonda
orogdstrica. Se realiza poligrafia: IAH de 4,3/
hr, con saturacién minima de 82%. LTBC:
laringe y subglotis normales, desde subglotis
hasta bronquios principales se extiende traiquea
en manga enrollada sobre si misma con pars
membranosa rudimentaria. Se indica TQT,
la cual se realiza sin incidentes. Evaluado por
Genetista, impresiona Sindrome Pfeiffer tipo
2, se solicita panel INVITAE®,

Discusion

Pickrell analiz6 una cohorte de 27 pacientes
con craneosinostosis, de éstos se encontrd 8
(29%) pacientes con distintos grados de manga
traqueal cartilaginosa, de acuerdo a la clasifica-
cién de Noorily® 40% correspondian a grado
2,30% grado 1, 10% grado 4 y correlaciond la
necesidad de TQT con el grado. De las grado

2, el 50% requirié TQT, mientras que en las
grado 3y 4, el 100% lo requirié'.

Wenger revisé una cohorte de 86 pacientes
con craneosinostosis, encontrando una pre-
valencia de 22% de MTC’. Sin embargo, es
posible que en ambos estudios la prevalencia
esté subestimada, ya que no todos los pacientes
de sus series fueron sometidos a broncoscopia.

Experimentalmente, se ha encontrado en
modelo de craneosinostosis de ratones, que la
mutaciéon FGFR2 puede promover la diferen-
ciacién de cartilago ectépico al inducir proli-
feracion condrocitica y que seria el incremento
en el numero de células, lo que interrumpiria el
proceso de segmentacién y que al disminuir el
numero de condrocitos por ablacién genética,
se restaura parcialmente la traquea’.

La fisiopatologia estd dada por la rigidez
traqueal. La ausencia de los segmentos mem-
branosos entre los anillos y la disminucién/
ausencia de la porcién membranosa posterior,
limita la expansion y contraccién de la traquea
durante el ciclo respiratorio, disminuyendo la
capacidad de clearence de secreciones durante
la tos®’. No se conoce el potencial de creci-
miento de la MTC, pudiendo presentar un
subcrecimiento en relacién al resto del cuerpo,
aumentando la mortalidad del sindrome®. Su
presencia empobrece el pronéstico del paciente
por las complicaciones de via aérea y las otras
anomalias propias del sindrome’.

Esta malformacién presenta una mortali-
dad de 90% antes de los dos anos®"’. El diag-
noéstico estd basado en la LTBC, y se debe tener
conciencia de su existencia. Varios reportes de
casos muestran que los hallazgos, inicialmente,
pasan desapercibidos, no realizandose el diag-
noéstico en la primera LTBC?*®.

La motilidad de la traquea durante la LTBC
es limitada por la rigidez y en algunos casos
se puede asociar a traqueobroncomalacia’. El
principal hallazgo es la carencia de anillos car-
tilaginosos en forma de C. Estos anillos estan
fusionados verticalmente, en un grado variable
segun la severidad. El largo de la MTC puede
variar de 5 anillos hasta involucrar, comple-
tamente, la trdquea y bronquios principales.
La forma en su seccién transversal puede ser
circunferencial o puede tener una estrecha pars
membranosa®’.

La TQT ha sido el principal manejo de la
via aérea, permitiendo prolongar la esperanza
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de vida de estos pacientes, como demostré el
meta andlisis de Lertsburapa'®, por el bypass
que genera de la via aérea superior y porque
permite optimizar el toilet traqueobronquial.

Dada la ausencia de referencias anatémicas
habituales, la decisidon de donde realizar la ven-
tana traqueal, debe basarse en la LTBC previa o
intraoperatoria. Ademads de contar con cdnulas
de distintos largos®*!!.

Requiere vigilancia y frecuentes LTBC
para la prevencién y el manejo del tejido de
granulacion. El tratamiento maximo del reflujo
laringotraqueal estd recomendado.

En casos con MTC cortas, estd descrita su
reseccién con anastomosis traqueal térmi-
no-terminal, mientras que los segmentos lar-
gos pueden ser tratados con slide tracheoplasty,
pero con alta morbimortalidad®. En los casos
en los que se extiende hasta los bronquios
principales no existe, actualmente, una reco-
mendacién quirtrgica.

En pacientes con craneosinostosis, el mar-
cado predominio de su sintomatologia respira-
toria altay SAHOS asociado, ocultan sintomas
especificos laringeos o traqueales. Ademds,
se suele realizar nasofibroscopia solamente'’,
sin explorar la via aérea bajo el plano glético.
Si esta malformacién no se busca, se retrasa
el diagnéstico y el tratamiento. El promedio
de edad en que se realiza la traqueostomia en
pacientes no sometidos a LTBC, fue 2,7 afios,
mientras que en los que se realizé LTBC, fue
0,82 afios'.

No realizar la LTBC de rutina en estos pa-
cientes, puede representar que la MTC sea un
hallazgo intraoperatorio durante la traqueos-
tomia o en la necropsia.>**!!.

Una alternativa, al menos como tamizaje,
es la ecotomografia cervical ayudando a tener
una primera sospecha en pacientes con craneo-
sinostosis, ya que puede diferenciar los anillos
normales y MTC'

La alteraciones de la via aérea alta en pa-
cientes con estos sindromes, son multinivel,
por la hipoplasia del tercio medio facial,
atresia/estrechez de coana y macroglosia,
requiriendo multiples intervenciones que,
finalmente, requieren traqueostomia®® en es-
pera de la edad y condicién necesaria para la
cirugia de avance medio facial que solucionara
el problema obstructivo’.

El hallazgo inesperado durante la TQT,
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puede llevar a una errénea toma de decisio-
nes intraoperatorias, en relacion a la apertura
traqueal y al nimero de cdnula a utilizar®»".

La rigidez traqueal y su estenosis dificulta
la estimacion y tolerancia a las cdnulas o tubos
endotraqueales, lo que conduce a una mayor
formacién de granulaciones, siendo una de las
causas de mortalidad tardia en estos pacien-
tes>*®?. Se debe realizar una ventana traqueal
para prevenir dificultades derivadas de la rigi-
dez traqueal, al introducir el tubo de traqueos-
tomia o en cambios posteriores. En la literatura
no se encuentra una recomendacion sobre qué
técnica quirurgica utilizar. En nuestros casos,
realizamos la ventana traqueal mediante flap
de Bjork permitiendo dejar una fistula madura
que minimiza el riesgo de introducir el tubo
en falsa via y mantiene abierta, atn sin el tubo,
por el efecto auto-estdtico del flap traqueal,
facilitando los cambios de cdnula. La incisién
en la trdquea ofrece mads resistencia de lo ha-
bitual y observamos que la mucosa se despega
del cartilago facilmente. Se recomienda realizar
LTBC intraoperatoria para decidir la posicién
de la ventana en funcién del largo traqueal®. En
nuestros casos realizamos esas mediciones en
la primera LTBC y decidimos hacerla 1,5 cm
bajo el borde inferior del cartilago tiroides,
permitiendo quedar bajo la subglotis y que la
canula no quedara monobronquial.

Conclusiéon

En el contexto de una craneosinostosis en
ninos, especialmente, con mutacién FGFR2,
creemos necesario realizar una LTBC en
busca de MTC, ya que si es diagnosticada se
debe recomendar traqueostomia, mejorando
su expectativa de vida. Si la indicacién de tra-
queostomia fuese por SAHOS, es obligatoria
una LTBC preoperatoria, para evitar el no
tener referencias anatémicas en el proceso.
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