Orphanet Urgencias es una colecciéon destinada a

los médicos de urgencias, en el lugar de la urgencia
r O r)e 5 (SAMU) o en las urgencias hospitalarias.
(! | urgenclas Estas recomendaciones se han elaborado en
= Francia con los Centros de Referencia de
Enfermedades Raras (CRMR), la Sociedad
L. . Francesa de Medicina de Urgencias (SFMU), la
«Buenas practlcas en casos de urgenC|a» agencia de biomedicina (ABM) y las asociaciones de
pacientes.

Estas recomendaciones son generales. Cada
paciente es Unico, solo el médico puede juzgar su

adaptacion a cada situacion particular.

.. Linfangiolelomiomatosis
Sinénimos: LAM

Definicion:
La linfangioleiomiomatosis (LAM) es una enfermedad pulmonar quistica, difusa y progresiva

que afecta principalmente a mujeres menores de 50 afios (prevalencia de 3 a 8/ 1 millén de
mujeres).

Esta relacionada con una proliferacion difusa de células andmalas similares a las células
musculares lisas, que conduce al desarrollo de mdultiples lesiones quisticas con un aspecto
caracteristico en la tomografia computarizada.

Puede presentarse de forma aislada (LAM esporadica / LAM-E) o estar asociada a la esclerosis
tuberosa de Bourneville (ETB) [LAM-ETB]. La LAM esporadica suele ser mas grave que la
LAM-ETB en el momento del diagndstico, pero la evolucion de ambas formas es comparable.

La LAM puede ser asintomatica o causar disnea progresiva, que desemboca en una
insuficiencia respiratoria cronica. La principal complicacién pulmonar aguda es el neumotérax,
a menudo recurrente, debido a la rotura de los quistes. En ocasiones, la obstruccion linfatica
asociada causa quilotorax.

Las manifestaciones extratoracicas son posibles, como los linfangiomas abdominales (a veces
causantes de ascitis quilosa) o los angiomiolipomas renales (AML) (formaciones tumorales
vasculograsas con riesgo de ruptura hemorragica retroperitoneal).

El diagnéstico de LAM se realiza sobre la base de una presentacién clinica y radiologica
sugestiva, asi como de la presencia de un segundo criterio, como la ocurrencia de un
angiomiolipoma, quilotorax, ascitis quilosa, una muestra histolégica que manifieste signos de
AML, de una ETB y/o un nivel sérico elevado de factor de crecimiento endotelial vascular-D
(VEGF-D).

La LAM esta causada por mutaciones inactivadoras en los genes del complejo de esclerosis
tuberosa 1 (TSC1) o 2 (TSC2), que codifican la hamartina y la tuberina, respectivamente. Estas
mutaciones provocan una activacion andmala del factor de crecimiento mTOR (en inglés,
mammalian target of rapamycin), que favorece la proliferacion y supervivencia de las células
musculares lisas. Cuando uno de los genes TSC esta inactivado, la proteina mTOR permanece
activada, promoviendo la multiplicacién anormal de las células musculares lisas.

En la LAM esporadica, la mutacién genética sélo existe en las lesiones (células musculares
lisas de los AML y de la LAM). Se dice que es somatica y, por tanto, la LAM esporadica no es
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hereditaria. En cambio, en la LAM-ETB, las mutaciones se producen en la linea germinal y, por
tanto, son hereditarias y estan presentes en todo el organismo.

El tratamiento sintomatico se basa en broncodilatadores y oxigenoterapia en la fase de
insuficiencia respiratoria crénica.

El tratamiento especifico se basa en inhibidores de la via mTOR:
- Sir6limus.
- Everolimus.

Este tratamiento estd indicado en casos de afectacion de la funcion pulmonar (FEV1 < 70%),
deterioro respiratorio rapido, derrame quiloso o angiomiolipoma (AML) con riesgo de
hemorragia. Estabiliza la funcion pulmonar y reduce el tamafio de los AML y la recurrencia de
los derrames.

En ocasiones, el trasplante de pulmén estéd indicado en la fase de insuficiencia respiratoria
cronica incapacitante.

Mas informacion:

» Orphanet

- Ficha de la enfermedad

- Guia de urgencias de la esclerosis tuberosa de Bourneville (ETB)

» Guia para pacientes con linfangioleiomiomatosis. SEPAR, 2012

» Centros de referencia

- Centros, Servicios y Unidades de Referencia en el Sistema Nacional de Salud: CSUR en
trasplante pulmonar pediatrico y adulto.

- Centros/consultas expertos en el tratamiento de la linfangioleiomiomatosis en Orphanet:
www.orpha.net/es/
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Ficha de manejo para el SAMU
(Servicio de Asistencia Médica de Urgencias)

LAM

Enfermedad pulmonar difusa progresiva, que afecta principalmente a mujeres jovenes,
causada por mutaciones genéticas y que da lugar a una proliferacion benigna de células
anOmalas similares a las células musculares lisas, lo que conduce al desarrollo de multiples
lesiones quisticas. Puede ser aislada o estar asociada a la esclerosis tuberculosa de
Bourneville (STB).

Neumotorax por rotura de un quiste de linfangioleiomiomatosis.
Hematoma retroperitoneal por rotura de un angiomiolipoma renal (en especial si es >4 cm).

Riesgo de infeccibon o neumonitis inducida por farmacos en pacientes tratados con
inmunosupresores.

Broncodilatadores, oxigenoterapia, a veces VMNI nocturna.

Dieta sin grasas con suplemento de triglicéridos de cadena media.
Inmunosupresores: sirélimus o everolimus (fuera de indicacion).
Trasplante pulmonar en etapa terminal.

Los anticonceptivos estrogénicos estan contraindicados, ya que se sospecha que agravan la
enfermedad.

Neumotorax.
Quilotérax compresivo.
Dolor lumbar o anemia aguda por hematoma retroperitoneal.

Sin caracteristicas especiales.
Cuidado con los errores diagndsticos, cuyo manejo es el habitual.
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Fichas de urgencias de Orphanet: www.orphanet-urgencias.es

Centros, Servicios y Unidades de Referencia en el Sistema Nacional de Salud: CSUR en
trasplante pulmonar pediatrico y adulto.

Centros/consultas expertos en el tratamiento de la linfangioleiomiomatosis en Orphanet:
www.orpha.net/es/
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Ficha para las urgencias hospitalarias

Las principales situaciones de urgencia observadas son:

» Situacion de urgencia 1: Complicaciones pulmonares - neumotorax, quilotorax
compresivo
» Toda aparicion o empeoramiento bruscos de la disnea en una paciente con LAM debe

sugerir un neumotorax compresivo o0 un quilotérax abundante (aproximadamente el 80%
de los quilotérax son unilaterales, afectando al hemitérax derecho en 2/3 de los casos).

» Se puede realizar una exsuflacion (o drenaje pleural percutdneo) urgente en el caso del
primer neumotorax si el desprendimiento es completo o mal tolerado.

» No obstante, si se conoce el diagnostico de LAM, se recomienda realizar una
pleurodesis homolateral (quimica o quirdrgica) en cuanto se produzca el primer episodio
de neumotérax, para evitar recidivas.

» Se discutird la técnica de pleurodesis a utilizar. En general, la técnica de abrasion
mecanica se emplea como tratamiento de primera linea. Las técnicas mas agresivas
(sinfisis con talco o pleurectomia) se reservan para el neumotdrax recurrente y
refractario.

\4

La pleurodesis reduce el riesgo de recidiva de > 70% a 20-30% por término medio.

v

Estas intervenciones deben ser realizadas preferentemente de forma no urgente por un
cirujano toracico miembro de un equipo de trasplante de pulmén o que haya estado en
contacto con un equipo de trasplante. Si el diagnostico de LAM es incierto, puede
realizarse una biopsia pulmonar al mismo tiempo. Deben evitarse las sinfisis quirdargicas
mediante pleurectomia parietal o con talco, para limitar el riesgo de hemorragia
(presencia de adherencias pleurales) en caso de trasplante posterior. No obstante, la
pleurodesis uni- o bilateral con talco o la pleurectomia no debe considerarse como una
contraindicacion para el trasplante de pulmon.

» Situacion de urgencia 2: Complicaciones renales - hemorragia retroperitoneal

» Los angiomiolipomas renales (AML), a menudo bilaterales, estan presentes en 1/3 de los
casos;

» Se trata de tumores benignos de crecimiento lento, pero potencialmente graves debido a
la presencia de microaneurismas intratumorales que pueden romperse
espontaneamente.

» El riesgo de rotura es especialmente elevado en los AML >4 cm de didmetro o con
numerosos microaneurismas. Estas roturas provocan una hemorragia retroperitoneal
aguda que puede poner en peligro la vida;

» Fuera del contexto de una emergencia, es aconsejable buscar atencion médica rapida
en caso de signos de hemorragia abdominal profunda asociada a un AML (dolor
abdominal);
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» El tratamiento de los AML debe valorarse en un centro especializado por parte de un
equipo multidisciplinar integrado por un neumdélogo, un nefrélogo y/o un urélogo, asi
como por un radidlogo especializado en imagen abdomino-pélvica y radiologia
intervencionista;

v

El objetivo del tratamiento es minimizar el riesgo de hemorragia;

\4

La evaluacion del riesgo de hemorragia se basa principalmente en la valoracion, por
parte de un radi6logo experto, de los resultados de la RM abdominal y/o la TC
abdomino-pélvica con inyeccion de contraste;

» Cuando se presenta un AML, el tratamiento &éptimo, a consensuar por un equipo
multidisciplinar, puede implicar una simple monitorizacion, tratamiento médico,
embolizacién arterial o, muy excepcionalmente, tratamiento quirdrgico;

» Las decisiones deben tomarse durante el cribado o el seguimiento o en presencia de
sintomas, y no en el contexto de una hemorragia aguda; la deteccién precoz de los AML
es, por tanto, importante;

» Los AML asintomaticos < 4 cm de diametro no suelen requerir tratamiento, pero deben
vigilarse;

» Los AML > 4 cm con microaneurismas > 0,5 cm o hemorragias deben tratarse con
embolizacién arterial selectiva, sirdlimus o cirugia conservadora del parénquima renal;

» El seguimiento de estos AML debe ser realizado por un equipo con experiencia en el
abordaje de los AML, que decidira acerca del manejo inicial, definira los procedimientos
de seguimiento y los reevaluara periodicamente.

» Situacidn de urgencia 3: Infeccidn en un paciente inmunodeprimido

Los pacientes tratados con sirdlimus o everdlimus estan inmunodeprimidos y pueden
desarrollar infecciones bacterianas, fangicas, viricas o parasitarias asociadas a patdogenos
oportunistas.

Si se diagnostica una infeccion, debe instaurarse un tratamiento adecuado lo antes posible
y debe considerarse la interrupcion temporal o permanente del tratamiento.

» Recomendaciones generales

» A ser posible, el neumotérax deberia ser tratado conjuntamente por un neumologo y un
cirujano toracico familiarizado con el tratamiento de la LAM.

» El tratamiento de los AML debe valorarse en un centro especializado por parte de un
equipo multidisciplinar integrado por un neumologo, un nefrélogo y/o un urélogo, asi
como por un radidlogo especializado en imagen abdomino-pélvica y radiologia
intervencionista,;
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» Situacion de urgencia 1: Complicaciones pulmonares - neumotorax, quilotdorax
compresivo

1. Medidas diagndésticas en la urgencia

* Elementos de diagndstico clinico
Neumotorax

- Contexto de aparicion a veces sugestivo (antecedentes de neumotérax, viaje en
avion reciente);

- Aparicion subita de disnea;

- Dolor toracico asimétrico, que puede irradiarse hacia el hombro y cuya intensidad
aumenta con la inspiracion;

- Tos seca.

Quilotorax

Disnea progresiva;

- "Pesadez" toracica;

- Tos;

- Astenia;

- A veces fiebre o dolor toracico;

- Raramente quiloptisis (liquido quiloso en el esputo).

» Evaluacion de la gravedad
- Necesidad de oxigenoterapia;
- Signos de dificultad respiratoria;

- Tension arterial colapsada o signos de insuficiencia cardiaca derecha (neumotdrax
por compresion).

» Exploraciones en la urgencia
- Gasometria arterial,
- Radiografia de térax;
- Ecografia (para cuantificar el derrame y localizarlo, para puncién o drenaje pleural);
- Gammagrafia toracica sin contraste;

- Liquido pleural: triglicéridos > 1,24 mmol/L, colesterol < 5,18 mmol/L, electroforesis
de lipoproteinas para identificar la aparicion de quilomicrones.

Linfangioleiomiomatosis ©O0rphanet 2024
Orphanet Urgencias
http://www.orpha.net/data/patho/Emgq/Int/es/Linfangioleiomiomatosis ES es EMG ORPHA538.pdf



http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/es/Linfangioleiomiomatosis_ES_es_EMG_ORPHA538.pdf

2. Medidas terapéuticas inmediatas

= Monitorizacién
- TA, FC, FR, SpO2, temperatura;
- Dolor;
- Signos de dificultad respiratoria.

» Medidas sintomaticas
- Analgésicos;
- Acceso venoso +/- aporte de liquidos;
- Oz segun saturacion;

- Neumotérax: drenaje pleural si desprendimiento completo, exsuflacion urgente con
aguja si mala tolerancia hemodindmica o respiratoria;

- Quilotorax sintomatico: evacuacion pleural.

= Tratamientos especificos: tratamiento conjunto por un neumdélogo y un cirujano
toracico.

Tratamiento en funcién del volumen y las consecuencias clinicas del derrame, las
comorbilidades y la experiencia local.

Neumotoérax:

- Exsuflacion (o drenaje pleural percutaneo) si desprendimiento completo o mal
tolerado;

- Pleurodesis homolateral (quimica o quirdrgica) recomendada desde el primer
episodio de neumotérax, si se conoce el diagnostico de LAM, para evitar las
recidivas:

- abrasion mecanica como tratamiento de primera linea;

- sinfisis con talco o pleurectomia reservada para los neumotérax recidivantes y
refractarios.

» NOTA IMPORTANTE: Estas intervenciones deben ser realizadas preferentemente de
forma no urgente por un cirujano toracico que pertenezca a un equipo de trasplante de
pulmédn o que haya estado en contacto con un equipo de trasplante;

Deben evitarse las sinfisis quirdrgicas mediante pleurectomia parietal o con talco para
limitar el riesgo de hemorragia (presencia de adherencias pleurales) en caso de
trasplante posterior;

No obstante, la pleurodesis unilateral o bilateral con talco o la pleurectomia no debe
considerarse una contraindicacion para el trasplante de pulmon.
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Quilotorax:
- Pequefios derrames asintomaticos: monitorizacion o evacuacion pleural,

- Derrames pleurales quilosos sintomaticos: tratamiento individualizado en funcion de
la evaluacion clinica (cantidad de liquido quiloso evacuado, recidiva del derrame,
estado respiratorio y posibilidad de un futuro trasplante de pulmaon);

- Sirdlimus y/o dieta sin grasas, con suplemento de triglicéridos de cadena media, a
valorar con el centro de referencia;

- El trasplante pulmonar uni- o bilateral se realiza cuando han fracasado otras
opciones.

» Situacidn de urgencia 2: Complicaciones renales - hemorragia retroperitoneal

1. Medidas diagndésticas en la urgencia

* Elementos de diagndstico clinico

- Cualquier dolor lumbar (0o abdominal) agudo o subagudo constituye un signo de
alarma (sindrome pre-fisura);

- En la fase de ruptura, el cuadro es de shock hemorragico con sangrado
retroperitoneal.

» Evaluacion de la gravedad
- Hipotension arterial, taquicardia;
- Signos de shock;
- Anemia aguda.

= Exploraciones en la urgencia
- Niveles de hemoglobina, grupo sanguineo, aglutininas irregulares;
- ECG;
- Gammagrafia abdominal con contraste: diagndstica y muestra la hemorragia activa;
- LaTC olaRM son las técnicas de eleccién en la fase previa a la fisura,
- La ecografia abdominal muestra derrame retroperitoneal y AML.

» NOTA IMPORTANTE: La evaluacion del riesgo de hemorragia se basa principalmente
en la valoracion, por parte de un radidélogo experto, de los resultados de la RM
abdominal y/o la TC abdomino-pélvica con inyeccion de contraste;
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2. Medidas terapéuticas inmediatas

» Monitorizacion
- TA, FC, FR, temperatura, SpOz;
- Dolor;
- Hemoglobina (lector portatil de hemoglobina).

» Medidas sintomaticas
- Dos accesos venosos;
- Expansion de volumen;
- Transfusién de sangre en caso de shock hemorragico;
- Oxigenoterapia sisteméatica para lograr una saturacion del 100%;

= Tratamientos especificos

- Ruptura con hemorragia retroperitoneal: cirugia extremadamente urgente
(nefrectomia mas frecuente, lo mas conservadora posible);

- Sindrome prefisurario: es preferible la embolizacion, a ser posible, y debe solicitarse
urgentemente el consejo de un radiélogo intervencionista y de un cirujano;

- Los AML > 4 cm con microaneurismas > 0,5 cm o hemorragia deben tratarse con
embolizacién arterial selectiva, sir6limus o cirugia conservadora del parénquima
renal.

» Situacion de urgencia 3: Infeccidon en un paciente inmunodeprimido

1. Medidas diagndsticas en la urgencia

* Elementos de diagndstico clinico

- Sindrome infeccioso: fiebre = 38,5°C, temblores;

- Signos de alarma segun el érgano y el lugar de la infeccidn:
- foco pulmonar, signos funcionales respiratorios;
- diarrea;
- signos funcionales urinarios;
- artritis séptica;
- soplo cardiaco;
- infeccién cutanea;
- sindrome meningeo...
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» Evaluacion de la gravedad

Fiebre mal tolerada con temblores;

Fiebre persistente después de 48h de tratamiento antibiotico;

Fiebre > 38,5°C, que no responde a los antitérmicos, en un paciente con una via
venosa central;

Shock séptico (mareo, hipotension arterial, taquicardia);

Insuficiencia organica:

insuficiencia renal aguda,;
dificultad respiratoria;
coma;

insuficiencia cardiaca (infeccion viral aguda: miocarditis, endocarditis,
pericarditis).

= Exploraciones en la urgencia

Hemocultivos (al menos 2 series) sin retrasar el inicio de la terapia antibittica;

Muestras microbioldgicas segun signos clinicos:

antigenuria para neumococo y Legionella;
examen citobacteriol6gico del esputo, si expectoracion;

frotis nasal: virus respiratorios durante las epidemias [gripe, virus respiratorio
sincitial (VRS), coronavirus, etc.] o PCR mudltiple;

puncion lumbar en presencia de signos neuroldgicos;
hemocultivos de un dispositivo intravenoso de larga duracion;
coprocultivo, si diarrea;

Gasometria arterial con lactatemia, si signos de shock;

Radiografia de térax;

Evaluacion de la funciéon renal (ionograma sanguineo, urea, creatinina);

Otras pruebas de imagen segun indicacion clinica.

2. Medidas terapéuticas inmediatas

= Monitorizacién

TA, FC, FR, temperatura, SpO2, SaO2 si es necesario;
Estado neuroldgico (tolerancia clinica).

» Medidas sintomaticas

Acceso venoso, hidratacion;

Tratamientos sintomaticos y analgésicos clasicos;
Aislamiento protector;

Interrupcion temporal de sirélimus o everdlimus.
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» Tratamientos especificos

Antibioterapia IV probabilistica de amplio espectro, previa toma de muestras
microbiolégicas, a discutir con el infectdlogo de referencia, en caso de signos de
gravedad (cefalosporinas de 32 generacion, aminoglucésidos si infeccion por
estafilococos o0 cocos grampositivos no estafilocécicos);

Antiviral (oseltamivir) si se sospecha gripe;
Tratamiento acorde a las recomendaciones actualizadas (Covid-19);

Tratamiento del shock séptico, en funcion de la tolerancia hemodinamica: replecion
vascular, tratamientos vasopresores si es necesario.

» Traslado del domicilio al servicio de urgencias

= ;Do6nde trasladar?

La derivacion prehospitalaria (112) es a veces necesaria y permite determinar el
destino hospitalario en funcion de la gravedad y/o de la patologia descompensada
(unidad de cuidados intensivos, unidad de reanimacion, unidad de cuidados
intensivos de neumologia, unidad de cuidados intensivos de urologia, servicio de
urgencias, etc.), para una atencion 6ptima sin traslado secundario;

En el servicio de urgencias del hospital del centro de referencia de enfermedades
raras por ingreso directo, previo acuerdo entre facultativos;

Ponerse en contacto con un médico experto del hospital de referencia del area de
salud correspondiente que conozca estas estructuras para solicitar asesoramiento en
la derivacion;

Es aconsejable ponerse en contacto con un cirujano toracico antes de realizar
cualquier intervencién que afecte a la pleura, salvo en caso de urgencia inmediata
(neumotoérax compresivo).

= ;CoOmo trasladar?

Ambulancia no medicalizada o en ambulancia de Soporte Vital Avanzado (SVA o UCI
Movil) en funcion de la gravedad;

La decision sobre el traslado (via terrestre o helicoptero) corresponde al centro
sanitario emisor en funcién de la localizacién (accesibilidad, distancia a los distintos
centros hospitalarios) y de la gravedad del paciente.

= ;Cuando trasladar?

Inmediatamente en caso de urgencia vital o funcional.
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Derivacion desde las urgencias hospitalarias

= ;Dobnde trasladar?
- Medicina, cirugia, cuidados continuos o reanimacion, segun la afeccion.

= ;,Cbmo trasladar?

- En ambulancia no medicalizada o en ambulancia de Soporte Vital Avanzado (SVA o
UCI Movil) en funcion de la gravedad;

- Dentro de la estructura hospitalaria: traslado simple, paramédico o médico.

= ;Cuando trasladar?
- Una vez estabilizada la situacion clinica;

- El paciente no debe ser dado de alta de un servicio de urgencias sin antes pedir
consejo, al menos telefénicamente, a un médico experto en esta enfermedad rara.

Precauciones habituales para los broncodilatadores;

Evitar farmacos depresores respiratorios si insuficiencia respiratoria cronica;

En pacientes tratados con rapamicina: precauciones habituales para los inmunosupresores.
La rapamicina puede predisponer a:

- infecciones bacterianas, flngicas, viricas o parasitarias, o infecciones por patégenos
oportunistas. Si se diagnostica una infeccidn, debe instaurarse un tratamiento adecuado
lo antes posible y debe considerarse la interrupcién temporal o permanente del
tratamiento;

- retraso en la cicatrizacion y linfocele (efecto sobre la cicatrizacion de los tejidos cutaneos
y linfaticos);

- efectos secundarios dermatoldgicos en la piel (acné, hidrosadenitis, foliculitis, linfocele),
las mucosas (Ulceras bucales, epistaxis, gingivitis) y las ufias.

Mas informacion sobre EVEROLIMUS-SIROLIMUS
Consulte AEMPS: https://cima.aemps.es/cima/publico/home.html

Modalidades que deben adaptarse a la insuficiencia respiratoria cronica;
Continuacién de la oxigenoterapia adaptada a las necesidades; se retrasa la hipercapnia:

Evitar los barotraumas y los volutraumas en caso de ventilacion mecanica, debido al riesgo
de neumotorax.
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- Anticoncepcion: los anticonceptivos orales que contienen estrégenos estan contraindicados,
ya que se sospecha que agravan la enfermedad. La utilizacion de anticonceptivos orales
con microprogestagenos esta indicada,

- Embarazo: antes de planificar un embarazo, es muy importante informar al equipo
responsable del seguimiento de la LAM debido al riesgo de agravamiento de la enfermedad.
Este riesgo, muy variable de una paciente a otra, debe ser evaluado;

- Se debe ofrecer consejo genético preconcepcional a las pacientes con ETB,;

- Osteoporosis: la LAM suele asociar una disminucion de la densidad 0sea. La osteoporosis
debilita los huesos y aumenta el riesgo de fractura (prevencion mediante una dieta
equilibrada rica en calcio y proteinas, suplementos de vitamina D y ejercicio regular);

- Viajar en avion: la decision de volar o no depende del estado respiratorio del paciente. La
presurizacion en el interior de los aviones puede agravar un neumotorax preexistente. Por
este motivo, los viajes en avion estan contraindicados en caso de neumotdrax no tratado o
de neumotdrax tratado en el Ultimo mes;

En todos los casos, es aconsejable consultar a un médico especialista antes de cualquier
viaje en avion;
- Vacunacion: contra la gripe, el neumococo y el SARS-CoV-2. Esta especialmente

recomendada en pacientes tratados con inhibidores de mTOR, debido a su efecto
inmunosupresor;

- Dejar de fumar: es esencial para prevenir el exacerbamiento de la enfermedad. Existen
varios métodos para dejar de fumar con éxito. Los profesionales sanitarios (médico,
farmacéutico, etc.) pueden facilitar informacion acerca de la medicacion disponible y la
terapia sustitutiva con nicotina.

En la mayoria de los casos, se recomienda la continuacion del tratamiento habitual,
Continuacién de la oxigenoterapia en funcion del estado clinico del paciente;

Continuacién de sirélimus o everélimus, a menos que exista una infeccién activa;
Mantenimiento de una dieta baja en grasas, con suplemento de triglicéridos de cadena media.

Las asociaciones de pacientes pueden brindar apoyo a los pacientes y a sus familiares
orientado a evitar el aislamiento, ofreciéndoles escucha atenta y apoyo emocional. Ademas,
permiten crear vinculos entre pacientes que favorecen el intercambio de experiencias y pueden
incidir en la mejora de los circuitos asistenciales: informacion sobre la enfermedad, acceso a la
red sanitaria (centros de referencia, red sanitaria de enfermedades raras) y a los servicios
sociales, fundamentalmente después del alta hospitalaria.

Asociacion Espafiola de Linfangioleiomiomatosis
https://www.aelam.org/la-asociacion-2/

Ofrecer apoyo psicologico y educacion terapéutica a los pacientes y sus cuidadores al alta
hospitalaria.
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De acuerdo con el estado actual del conocimiento, en el caso de la LAM esporadica, es posible
la donacion de determinados 6rganos y tejidos en funcién de la valoracion de cada caso
(evaluacién individual, clinica y paraclinica del donante, de los 6rganos y del tratamiento
seguido) y de la relaciéon beneficio/riesgo estimada para el receptor.

En los casos en que la linfangioleiomiomatosis esté asociada a esclerosis tuberosa de
Bourneville (LAM-ETB), al tratarse de una enfermedad multisistémica, debe excluirse la
donacion de pulmaon, rifidn y pancreas.

Guia de urgencias de la esclerosis tuberosa de Bourneville (ETB)

Para una respuesta adaptada e individualizada, debera contactarse con la Organizacion
Nacional de Trasplantes (ONT):

Organizacion Nacional de Trasplantes
C/ Sinesio Delgado 6-8, Pabellon 3

28029 Madrid

- Teléfono: 917 278 699

- Fax: 912 104 006

- Correo electrénico a: ont@sanidad.gob.es
- Web ONT: http://www.ont.es/

De manera general y en base al conocimiento actual:

» Riesgo de transmisién de la enfermedad

No existe riesgo de transmision de la enfermedad a través de la donacion de érganos en el
caso de LAM esporadica.

» Riesgo especifico ligado a la enfermedad o al tratamiento

e Buscar, en particular, afectacion pulmonar y renal:

- Quistes pulmonares o renales mdultiples que pueden romperse y provocar un
neumotodrax, un sindrome hemorragico o un hematoma retroperitoneal,

- Quilotérax;

- Tumores renales benignos (angiomiolipomas), linfangiomas subdiafragmaticos,
angiomiolipomas hepaticos;

- Comprobar que no ha habido alteracibn de la funcion renal en caso de
angiomiolipomas, antecedentes de nefrectomia parcial o tratamiento prolongado con
sirélimus o everolimus;

- Buscar hipertension pulmonar (complicacion poco frecuente de aparicion tardia).
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¢ Riesgo particular asociado al tratamiento:

Inhibidores de mTOR (sir6limus, everélimus): riesgo de infeccion asociado a los
inmunosupresores.

» Donacidon de 6rganos

Dado el estado actual de los conocimientos, la donacion de determinados 6érganos Y tejidos
es posible en caso de LAM esporadica, en funcién de la evaluacion de cada caso
(evaluacion individual, clinica y paraclinica del donante, de los érganos y del tratamiento
seguido).

- El corazdn, el higado, el pancreas y los rifiones pueden proponerse para trasplante,
previo andlisis minucioso por TAC para descartar la existencia de quistes y
angiomiolipomas;

- Los pulmones estan contraindicados porque casi siempre estan afectados por la
enfermedad.

Por lo tanto, la decision del trasplante se basa en la valoracion que hace el equipo del
riesgo que corre el receptor en relacion con el beneficio esperado del trasplante
(beneficio/riesgo).

» Donacion de tejidos

La donacion de tejidos (cérneas, vasos sanguineos, valvulas, piel, huesos) es posible previa
evaluacion individual.

Los pacientes en tratamiento con inmunosupresores deben ponerse en contacto con su
banco de tejidos.

La donacion de tejidos no es posible en el caso de LAM-ETB.

Centros, Servicios v Unidades de Referencia en el Sistema Nacional de Salud: CSUR en
trasplante pulmonar pediatrico y adulto.

Centros/consultas expertos en el tratamiento de la linfangioleiomiomatosis en Orphanet:
www.orpha.net/es/
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