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DeCS: seudoxantoma elastico.
DeCS: pseudoxanthoma elasticum.

El pseudoxantoma elastico, también conocido como elastorrexis generalizada o sistémica, sindrome de
Darier—-Gronbland—Stranberges, es una enfermedad hereditaria del tejido conectivo. El defecto basico se
encuentra en las fibras elasticas, probablemente debido a un glicosaminoglicano anormal secretado por
los fibroblastos, que se deposita en las superficies de las fibras elasticas y provoca la fragmentacién y
calcificacion de estas. Mediante microscopia electrénica, las fibras elasticas se muestran engrosadas y
cubiertas en algunas areas por una sustancia amorfa que contiene fibrinégeno, glicoproteinas y proteinas
del colageno. Otras éareas de las fibras elasticas se encuentran calcificadas. El diagndstico
anatomopatolégico es la calcificacion de las fibras elasticas de la dermis, de las capas media e intima de
los vasos y de la membrana de Bruch, en su forma inicial, con su posterior fragmentacion. Las fibras
colagenas también aparecen fragmentadas. La alteracion vascular suele ser generalizada pero, sobre
todo, afecta a las grandes arterias: las mesentéricas y viscerales y las arterias de las extremidades. La
prevalencia de la enfermedad es del:160 000, es decir, que es muy poco frecuente. Las mujeres se
afectan dos veces méas que los varones. Existen cinco tipos de esta enfermedad, que difieren
considerablemente en sus manifestaciones clinicas. La forma mas frecuente, que afecta la piel, vasos y
0jo, se hereda segun un patrén autosémico recesivo; el sindrome completo consta de lesiones cutaneas
caracteristicas, alteraciones oculares (estrias angiodes) y vasculares. Aunque las manifestaciones
cutaneas predominan, son las menos dafiinas. Puede aparecer cualquier combinacién, aunque en casi la
mitad de los pacientes se ha observado afectacion a los tres niveles.

Presentacion del paciente
Se trata de un paciente de 27 afios de edad, masculino, blanco, con antecedentes de salud aparente que

acude a la consulta de oftalmologia por disminucién de la visiéon del ojo derecho, que en los Ultimos
meses se habia agudizado mas.
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Se le realiz6 examen oftalmoldgico mediante oftalmoscopia indirecta, y se observaron estrias angioides
curvilineas irregulares, de color rojo grisaceo, que se irradiaban desde el area peripapilar en todas
direcciones, a nivel de coroides, sin sobrepasar la region ecuatorial mayor en el ojo derecho.

Se encontraron otros hallazgos oftalmoldgicos: coloracién moteada de la retina causada por lesiones
amarillentas, confluentes, mdltiples, a nivel de epitelio pigmentario de la retina (piel en naranja o peau
d'orange), en la media periferia de la regién temporal, ademas distrofia reticular en patrén; estas lesiones
solo se encontraban presentes en el ojo derecho (Figuras 1A, 1B).

Figura 1. Fondo de ojo: estrias angioides y piel de naranja.
1A) Obsérvense las estrias angioides.
1B) Se observa piel de naranja.

Al realizar el examen dermatoldgico se encontrd hiperelasticidad cutdnea a nivel de los pliegues de los
codos, y coloracion naranja de la piel mas evidente en esta regiéon (Figura 2). Ademas, se evidencio
hiperlaxitud articular, que fue mas notable en las articulaciones metacarpo-falangicas (Figura 3).

Figura 2. Hiperelasticidad cutanea a nivel
de los codos y coloracién naranja de la piel.
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Figu'ra 3. 'I'—|iperlaxitud articular.

La biometria hematica y la quimica sanguinea fueron normales, excepto la determinacién de calcio en la
que existié una hipercalcemia leve. El ultrasonido abdominal mostr6 ambos rifilones de tamafio normal,
con imagen ecogénica en la corteza renal, con aspecto de microcalcificaciones. En la resonancia
magnética nuclear de craneo, se observd sinusitis maxilar derecha, y en el electrocardiograma,
bradicardia sinusal.

Se realizd6 biopsia cutanea de la piel del codo derecho, cuyos resultados fueron: fibras elasticas,
basdfilas, fragmentadas, rizadas y deshilachadas en la dermis reticular alta y media, calcificadas, los
cuales son patognomonicos del pseudoxantoma elastico.

Estrategia de tratamiento

Como toda enfermedad hereditaria, no tiene tratamiento. La conducta a seguir en este caso se enfocé en
educar al paciente, ofrecerle consejo genético y el modo de modificar la dieta y el estilo de vida, con el
objetivo de prevenir en lo posible las complicaciones. Es fundamental controlar su peso, no fumar y evitar
las alteraciones en los lipidos, que son medidas esenciales para disminuir las complicaciones vasculares.
La evoluciéon del paciente se mantuvo en vigilancia indefinida en consulta de Oftalmologia, por posible
biopsia ciega.

La biopsia ciega en pacientes con estrias angioides, aun sin manifestaciones evidentes, es un
procedimiento obligado en todos los que presenten sintomas y signos visuales asociados a estrias
angioides, antes de que aparezca alguna manifestacién sistémica.

Es indispensable el reconocimiento de las alteraciones que ocasiona esta enfermedad para poder ofrecer
un tratamiento integral, reducir en lo posible la morbilidad y prolongar la expectativa de vida.

Comentario

El pseudoxantoma elastico, también conocido como elastorrexis generalizada o sistémica, sindrome de
Darier-Gronbland-Strandberg, es una genodermatosis autosémica dominante o recesiva del tejido
conectivo, caracterizada por la mineralizaciéon progresiva de las fibras elasticas de la dermis, los ojos y el
sistema cardiovascular.

Descrita por primera vez en 1881 por Rigal, tres afios mas tarde Balzer identifica las lesiones sistémicas
asociadas.? Knapp, en 1892, describe las lesiones oculares y las denomina estrias angioides®, y es
Doyne en 1899 quien las relaciona con las lesiones cutaneas.”
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En 1929, la oftalméloga Esther Gronbland confirma la presencia de estrias angioides en tres enfermos
diagnosticados de pseudoxantoma elastico por el dermatélogo James Strandberg, ambos de
nacionalidad sueca, y establecieron el sindrome que lleva sus nombres.’

En 1940, Touraine define la enfermedad como la conocemos. Suele afectar a personas mayores de 30
afios, y es mas frecuente en el sexo femenino. La prevalencia estimada es de 1 en 70 000 a 100 000
casos. Se ha identificado defecto genético. Se expresa por mutaciéon del gen ABCC6 localizado en el
brazo corto del cromosoma 16p13:1, principalmente en el higado y el rifion.®

Se han estudiado mas de 300 mutaciones del gen ABCC6 del cromosoma 16, asociado a la enfermedad.
Estas mutaciones afectan el transporte de péptidos anidnicos que ocasiona la calcificacion progresiva de
las fibras elasticas.”

Se han descrito los siguientes cambios histolégicos: fibras elasticas, baséfilas, cortas, fragmentadas,
rizadas y deshilachadas en la dermis reticular en la zona alta y media, calcificadas, con amontonamiento
irregular (mediante la coloracion de hematoxilina y eosina).®®

Estas fibras elasticas son positivas mediante las tinciones de fibras elsticas orceina y Verhoef. Con la
tincion de Von Kossa se diagnostican los depésitos de sales de calcio que aparecen de color negro.™
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