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Pseudoxantoma elastico, revision bibliografica a propdsito
de un caso

Dr. Juan Carlos Ochoa-Tabares!, Dr. Arturo Santos-Garcial?, José Antonio Pazcka-Zapata“?

RESUMEN

Propoésito: Informar un caso de pseudoxantoma eldstico asociado a glaucoma crénico de dngulo cerrado.

Métodos: Reporte de caso y revision de la literatura.

Resultados: Se describen las consecuencias clinicas por la alteracion en las fibras eldsticas en el paciente con
pseudoxantoma eldstico y su impacto en la calidad y expectativa de vida.

Conclusiones: No existe informacién que permita establecer una relacién causal entre el pseudoxantoma elastico con el
glaucoma crénico de angulo cerrado, por lo que deben documentarse otros casos para considerar la existencia de esta
asociacion. Es importante conocer la amplia gama de alteraciones que puede provocar esta entidad para lograr un abor-
daje integral.
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SUMMARY

Objective: To inform a case of pseudoxantoma elasticum associated to chronic angle closure glaucoma.

Methods: Report of a case and review of literature.

Results: A wide range of affections are described that can cause the alteration in elastic fibers in the patient with
pseudoxantoma elasticum, and their impact in the quality and life expectancy.

Conclusion: Information does not exist that allows to establish a causal relation between pseudoxantoma elasticum with
chronic angle closure glaucoma, reason why most document other cases for consider the existence of this association. It

is important to know the wide range alterations that cause this alteration, to obtain an integral boarding.

Key words: Pseudoxantoma elasticum, angioid streaks, chronic angle closure glaucoma.

INTRODUCCION

El pseudoxantoma eldstico (PXE) es una entidad poco fre-
cuente, que afecta a varios drganos y sistemas, por lo que
su apariencia clinica puede ser diversa.' Es un desorden
del tejido conectivo producto de la alteracién en la forma-
cion de las fibras elasticas con calcificacion, con manifes-
taciones en piel, corazon, sistema vascular y sistema gastro-
intestinal. Entre los hallazgos clinicos en el fondo de ojo

'0.P.D. Hospital Civil de Guadalajara. Universidad de Guadalajara,
Guadalajara, Jalisco.

2Instituto de Oftalmologia y Ciencias Visuales. CUCS. Universidad de
Guadalajara, Guadalajara, Jalisco.

Correspondencia a: Dr. Juan Carlos Ochoa Tabares. Cernicalo 319, Co-
lonia La Aurora, CP 44460. Guadalajara Jalisco México. Tel.: (33) 3811-
0255. Fax: (33) 3630-0318. Correo electronico: dr8a@ hotmail.com

Marzo-Abril 2003; 77(2)

destacan las estrias angioides, las drusas en el nervio 6ptico
y las lesiones en macula con apariencia de “peau d’orange”.
Es importante distinguir el PXE de otras enfermedades como
la anemia de células falciformes, la enfermedad 6sea de
Paget, la anemia hemolitica, la esclerosis tuberosa, el
sindrome de Ehlers-Danlos, la acromegalia y ciertos
traumatismos.*>

Es indispensable reconocer de alteraciones que ocasiona
el PXE en el paciente para poder ofrecer un tratamiento
integral, reduciendo en lo posible la morbilidad y prolon-
gando la expectativa de vida.5!°

El caso que se presenta ilustra las implicaciones visuales
de esta entidad, incluyendo la presencia de glaucoma créni-
co de angulo cerrado, y se describe el amplio espectro de
manifestaciones sistémicas que ocurre en estos pacientes.
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REPORTE DE CASO

Paciente mestiza de 67 afios de edad que acude a su prime-
ra visita oftalmoldgica refiriendo cambios en la visién de
18 meses de evolucidn, consistentes en percepcion de
metamorfopsias y miodesopsias, reduccién progresiva de
la visién de ambos ojos, asi como la instalacién stbita de
escotomas centrales. En la historia clinica general sobresa-
len la presencia de hipotiroidismo, de insuficiencia vascular
arterial y un episodio de sangrado de tubo digestivo alto.
Ha sido tratada con dosis bajas de acido acetilsalicilico,
levotiroxina sédica y triyodotironina sédica (suplemento de
hormonas tiroideas), lorasartdn sédico (antihipertensivo),
cinarazina (vasodilatador periférico) y buflomedilo
(vasodilatador cerebral).

En la historia clinica oftalmolégica se document6 que a
la paciente se le diagnosticé glaucoma 5 afios atrds y que
ha sido sometida a diversos esquemas de tratamiento
antiglaucomatoso. Adicionalmente, se conocié que le fue-
ron realizados varios procedimientos de fotocoagulacion
retiniana en ambos ojos. Al momento de la visita inicial, la
paciente presenta un serio deterioro de la visién, referido
como muy incapacitante para diversas actividades. En el
interrogatorio dirigido quedaron de manifiesto la presencia
de cambios en la coloracién y superficie de la piel (a mane-
ra de lesiones realzadas con hipopigmentacion) de cuello,
axilas y abdomen, asi como reflujo gastroesofagico recu-
rrente.

En la exploracién fisica los signos vitales fueron norma-
les y se documentaron lesiones dérmicas papulares de 2-5
mm, de forma irregular, hipocrémicas, que coalescian y
formaban placas de mayor tamafio en cuello, axilas y foseta
antecubital de ambos brazos. La piel del cuello y el abdo-
men era redundante y se aprecié hiperextension de las arti-
culaciones.

En la exploracion oftalmoldgica la capacidad visual para
ambos ojos era de 20/400 y las presiones intraoculares os-
cilaron entre 15 mmHg y 19 mmHg para el ojo derecho y
13 mmHg y 18 mmHg para el izquierdo, estando bajo tra-
tamiento médico consistente en una combinacién fija de
timolol al 0.5% y pilocarpina al 2%, bid. Otros hallazgos
relevantes fueron la presencia de anisocoria derecha a ex-
pensas de midriasis (pupila derecha) asociada a defecto
pupilar aferente de ese mismo lado, pinguéculas bilatera-
les, respuesta folicular moderada en las conjuntivas tarsales
superiores y gerontoxén. La amplitud de las cdmaras ante-
riores era simétrica y muy estrecha. El iris del ojo derecho
era de aspecto atréfico e hipopigmentado, involucrando
predominantemente el esfinter y el collarete (Fig. 1-A). La
configuracion del iris era convexa y el dngulo iridocorneal
de ambos ojos se encontraba cerrado (Fig. 1-B) por sinequias
anteriores periféricas tal como se demostr6 en la maniobra
de indentacién con el goniolente de Sussman, con excep-
cion de los sectores superiores que se encontraban abiertos
(grado I a IT en la clasificacion de Shaffer) en menos de 45°
de extension. Los cristalinos presentaban cambios modera-
dos compatibles con opalescencia y brunescencia nuclear.
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Fig. 1. En laimagen 1-A observamos una fotografia del ojo derecho.
Se aprecia la conjuntiva hiperémica, el iris con pupila corectdpica,
con cambios atréficos en el collarete y alteracion en la transparencia
de la corteza cristaliniana. En la imagen 1-B se muestra el dngulo
iridocorneal del sector superior del mismo 0jo, con un cierre angular
completo por sinequias anteriores periféricas.

En la exploracién del fondo de ojo se apreciaban zonas de
coloracién rojiza obscura que partian del disco 6ptico, a
nivel sub-retiniano, y que involucraban un area de aproxi-
madamente 3.5 y 6 didmetros papilares en el ojo derecho e
izquierdo, respectivamente. Esos cambios de color incluian
el area macular y, en el ojo izquierdo, sobrepasaban dicha
region. También se apreciaron conglomerados de pigmento
en la proximidad del 4rea macular, asi como dispersién difu-
sa de pigmento en patrén moteado en la regién perimacular
(Fig. 2). En los discos 6pticos la excavacién era simétrica y
muy amplia (vertical 0.95, horizontal, 0.9), se observaba un
desplazamiento nasal de la trayectoria vascular, presencia
de vasos en “bayoneta”, “colgantes” y “penetrantes”; en el
ojo izquierdo sobresalia la presencia de una zona beta de
atrofia peripapilar temporal (Fig. 2). La capa de fibras ner-
viosas de la retina se apreciaba con atrofia severa generali-
zada.

Entre los procedimientos auxiliares se solicité una biop-
sia de piel de axila que se incluyé en su totalidad para su
estudio histopatolégico. En el estudio macroscépico se re-
porto superficie epidérmica rugosa de color gris blanqueci-
no, de consistencia blanda. El anélisis microscépico mostré
epidermis con hiperqueratosis, tapones cérneos y papiloma-
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Fig. 2. Estrias angioides como lineas de coloracién rojiza obscura
que parten del disco 6ptico, a nivel sub-retiniano, y se unen en el drea
macular con una cicatriz disciforme, de mayor tamafio en ojo izquier-
do. También se aprecian conglomerados de pigmento en la proximi-
dad del drea macular, asi como dispersién difusa de pigmento en
patrén moteado en la regidon perimacular. Ambos discos épticos
muestran una excavacion simétrica y muy amplia, con cambios en la
disposicién de los vasos y en el pigmento del 4rea peripapilar.

tosis. La dermis papilar mostraba tejido fibroconjuntivo muy
vascularizado, con vasos sanguineos congestivos. La der-
mis, en todo su espesor, presentaba tejido fibroconjuntivo
con densos depésitos de coldgena mezclados con abundan-
tes estructuras multifragmentadas que tefitan débilmente con
hematoxilina y eosina; en cambio con la tincién de Verhoeft,
se apreciaban abundantes fibras elasticas multifragmentadas
de color gris. También se practicé la tincién de Vonn Kossa
para calcio la cual fue positiva de color negro. Los anexos se
encontraban respetados. Se hizo el diagndstico histopato-
l6gico de lesién compatible con pseudoxantoma eldstico
de la axila, negativo a malignidad.

Adicionalmente, se realiz6 una angiografia con fluorescei-
na en ojo derecho, en la que se demostrd la existencia de una

Marzo-Abril 2003; 77(2)

Fig. 3. Angiografia de fondo de ojo con fluoresceina. Se aprecia la
zona de bloqueo producida por la cicatriz disciforme en el drea macu-
lar y un drea con membrana neovascular coroidea activa (3-A), y su
aspecto (3-B) después del tratamiento con fotocoagulacién con ldser
de Argén, sin evidencia de fuga.

membrana neovascular activa, en el borde de una cicatriz en
la regién macular (Fig. 3-A). Se muestra la imagen corres-
pondiente a la lesiéon macular, después de su tratamiento
con fotocoagulacion con laser (Fig. 3-B).

También se realizé una perimetria automatizada Humphrey
(HFA 1, San Leandro, California, E.U.A.), que documenté
una severa depresion de la sensibilidad retiniana bilateral.
En el OD sobresale un extenso escotoma de naturaleza abso-
luta de localizacién central, que se extiende hacia el sector
nasal donde casi lo afecta en su totalidad, observandose una
mancha ciega aumentada de tamafio (Fig. 4). En el OI se
aprecia un escotoma de dimensiones mayores que fusiona la
mancha ciega a un defecto absoluto de predominio central.
Existe un escotoma relativo de menor tamaiio en el cuadran-
te infero temporal (Fig. 4).

Se propuso a la paciente suplementar el tratamiento
retiniano con mas fotocoagulacién debido a la recurrencia de
la neovascularizacién subretiniana asi como la realizacién
de iridotomias periféricas con laser Nd: YAG; sin embargo, la
paciente decling tales propuestas terapéuticas, ya que asocia-
ba el tratamiento recibido previamente con la acentuacién de
su déficit visual. Por lo tanto, la paciente se ha mantenida
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Fig. 4. Analisis de campo unico de ambos 0jos. Se aprecia una depresion generalizada de la sensibilidad y una prueba de
hemicampo de glaucoma anormal. En OD hay un escotoma absoluto central que se extiende al sector nasal. En OI hay un
escotoma de dimensiones mayores que fusiona la mancha ciega a un defecto absoluto de predominio central. Son alteraciones
correspondientes a la lesién macular (cicatriz disciforme) y al dafio glaucomatoso avanzado.

bajo monitorizacion clinica periédica y bajo tratamiento con
una combinacion fija de timolol al 0.5% y dorzolamida bid,
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pilocarpina 2% tid y latanoprost 0.005% qd, en ambos ojos,
aunado a brimonidina bid en el ojo derecho.
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DISCUSION

En el presente caso observamos la conjuncién de dos enti-
dades hasta ahora no descritas en forma concomitante, que
por sus caracteristicas peculiares alteran la funcién visual
sumando su potencial patogénico.

El pseudoxantoma elastico es una enfermedad hereditaria
del tejido conectivo cuya alteracion base es la composicién
anormal de las fibras eldsticas.!'"* La piel del cuello, abdo-
men y pliegues es de color blanco grisidceo, suave, laxa y
redundante. Otras alteraciones incluyen visién subnormal o
ceguera, insuficiencia vascular, sangrado de tubo digestivo
y lesiones en sistema nervioso central.!'"'* Se presenta mas
frecuentemente después de los 30 afios, pero puede aparecer
en nifios o personas de mayor edad.'s Afecta por igual a
hombres y mujeres. La prevalencia estimada para esta enfer-
medad es de 1 en 70,000-100,000.'¢

Los sinénimos de PXE son la elastorrexis generalizada o
sistémica, sindrome de Gronbland-Strandberg y sindrome
de Darier-Gronbland-Strandberg (estos dos dltimos se apli-
can cuando existe afeccion ocular).”% 1718

El PXE puede ser heredado de forma autosémica domi-
nante o recesiva. Los casos esporadicos se presentan como
una herencia autosomica recesiva, una herencia autosémica
dominante con manifestaciones minimas o no aparentes en
el padre afectado o mutaciones autosémicas dominantes
espontdneas.'® La expresion clinica no es 4til para determi-
nar el tipo de herencia. Existen factores ambientales y del
desarrollo que modifican la expresién de la enfermedad.?
Recientes investigaciones referentes al mapeo de las enfer-
medades hereditarias de la piel identifican al cromosoma
16p13.1. como el sitio donde se localiza un gen que codifi-
ca para la aparicion del PXE." En 1994, Raybould y cole-
gas excluyeron al gen de la elastina como una causa de
PXE en una familia con tres miembros afectados.'s

El rol de los cambios observados en los componentes del
tejido conectivo en la etiologia del PXE han sido bien estu-
diados. Las alteraciones en la coldgena, glicosaminoglica-
nos, fibronectica, proteinas microfibrilares, fibroblastos y
enzimas modificadoras de la matriz extracelular, dan como
resultado modificaciones funcionales y estructurales en
varios sistemas de la economia.'!"!?

El PXE se clasifica clinicamente en: Tipo I, de herencia
autonémica dominante o recesiva, mas frecuentemente ca-
racterizada por coroiditis, piel con apariencia de “peau
d’orange”, hipertensién y angina de pecho; y Tipo II, de
herencia autonémica dominante o recesiva, caracterizada
por miopia, escleras azules, hiperelasticidad en las articu-
laciones y piel.'®”

La manifestacién principal en el area ocular son las es-
trias angioides.'® Son lineas anchas irregulares de color rojo
a naranja, con disposicion radiada a partir del nervio éptico
y ubicadas por debajo de la retina. Representan rupturas
lineales de la membrana de Bruch con los consecuentes
cambios atr6ficos en el epitelio pigmentario y la
coriocapilar.” Tienden a ser bilaterales y asimétricas. Sus
bordes son irregulares y en ocasiones mal definidos. Su ta-
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mafio y nimero varia de acuerdo con la edad de presenta-
cion y el tiempo de evolucién. Se observan en 50 a 85% de
los pacientes. En algunos individuos y familias con historia
de PXE se han identificado estrias angioides antes de los
10 afios de edad. La aparicién de las estrias angioides y de
hemorragia macular pueden desarrollarse después de un
traumatismo, ain cuando éste sea minimo.?

Los cambios en la vasculatura coriorretiniana pueden in-
ducir comunicaciones arteriovenosas. La pérdida de la agu-
deza visual y las metamorfopsias son consecuencia de la
formacién de membrana neovascular coroidea en el drea
macular.?!

Otra patologia en la que se pueden observar estrias
angioides es la enfermedad 6sea de Paget:, que constituye
la principal causa de trastornos metabdlicos 6seos, se ma-
nifiesta después de los 50 afios y es la segunda causa de
estrias angioides después del PXE. También puede desa-
rrollar disminucién de la visién por el desarrollo de dege-
neracién macular disciforme.?” Entre otras causas de es-
trias angioides se incluyen la anemia de células falciformes,
la anemia hemolitica, la esclerosis tuberosa, el sindrome
de Ehlers-Danlos, la acromegalia y los traumatismos. '

En la mayoria de los casos las estrias angioides son
hiperfluorescentes en las fases venosas tardias, y en las fa-
ses tardias de la angiografia con verde indiocianina. Den-
tro de las dreas de atrofia coriorretiniana las estrias angioides
se visualizan con dificultad. La apariencia de “peau
d’orange” se visualiza mejor en la angiografia con verde de
indiocianina. Lo mismo ocurre con la caracterizacién de la
membrana neovascular subretiniana, la cual es la compli-
cacién mds grave de las estrias angioides,'® y se presenta
hasta en 85 % de los casos. Este tipo de degeneracién ma-
cular puede evolucionar a una fase atréfica.'

El tratamiento de la membrana neovascular coroidea
extrafoveal es con fotocoagulacién con laser de argén, con
recurrencias que se pueden presentar inclusive después de
5 afios, por lo que estos casos se deben vigilar indefinida-
mente.?

La pérdida de campo visual secundaria a drusas del disco
optico puede ser evidente antes del desarrollo de las estrias
angioides. Su incidencia en PXE es 20 a 50 veces mas fre-
cuente que en la poblacién sana. Se ha postulado que la
agregaciéon anormal de macromoléculas con alta afinidad
por el calcio, que se desarrolla en la lamina cribiforme,
trastorna el flujo axonal induciendo la formacién de drusas
en el disco optico.!” %

La apariencia de piel de naranja en la retina ("peau
d’orange") es consecuencia de atrofia localizada del epite-
lio pigmentario. Es un moteado amarillento en el polo pos-
terior, mas evidente en el lado temporal de la méacula, que
se observa en el examen oftalmoscopico y constituye una
caracteristica patognomonica del PXE. Se observan tam-
bién manchas color salmén, que se deben a dehiscencias en
la membrana de Bruch. Puede estar presente una tonalidad
azulosa en la esclera, que ocurre también en otros trastor-
nos del tejido conectivo, implicando un adelgazamiento del
espesor de la misma.'®
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Cuando se presenta alteracion en los campos visuales,
generalmente es consecuencia de eventos vasculares cere-
brales que afectan la via visual, drusas del nervio 6ptico y,
con menor frecuencia, secundarios a dafio de las fibras ner-
viosas por glaucoma.”

Se ha atribuido edema agudo de disco 6ptico al PXE con
hiper agregabilidad plaquetaria. No existe una descripcion
previa de un paciente con PXE y glaucoma crénico de 4n-
gulo cerrado.”

Las lesiones en la piel son blanco amarillentas, circuns-
critas, sin cambios en la sensibilidad. Las areas afectadas
con mayor frecuencia son el cuello, el abdomen, la cara,
los pliegues y el periné.? La piel atréfica del area
periumbilical puede ulcerarse y aumentar el riesgo de
complicaciones, esto promovido por la obesidad, aunque
se ha sugerido como causa una predisposicion genética.”’
En este caso no se observaron lesiones dérmicas a este ni-
vel. La redundancia y laxitud de la piel pueden requerir
cirugia para mejorar su aspecto cosmético.'

Los mecanismos que promueven la afeccion del sistema
nervioso son la enfermedad oclusiva arterial prematura que
da origen a isquemia cerebral, los infartos cerebrales y la
formacién de aneurismas intracraneales, cuya frecuencia
puede ser hasta de 6.7 a 10%.° Se han reportado sindrome
neurasténico (el cual puede ser la manifestacion inicial),
epilepsia, déficits neuroldgicos focales y deterioro mental
progresivo. En la génesis de las alteraciones neuroldgicas
puede estar involucrada la alteracién en la circulacién de la
arteria carétida interna.”

Los cambios en el sistema vascular pueden ocurrir en
toda la economia pero la afeccién de las arterias de las pier-
nas y brazos son las mas comunes. Las arterias de pequefio
y mediano calibre son las mas afectadas. La fragmentacién
y degeneracion de la lamina eldstica de la capa muscular
de las arterias es seguida de un proceso de calcificacion
que no puede distinguirse morfolégicamente de la
arteriosclerosis de Mockeberg.?

Usualmente los sintomas son los mismos que en la enfer-
medad oclusiva arterial periférica afladiéndose, en ocasio-
nes, datos de insuficiencia cardiaca como disminucién de
la tolerancia al esfuerzo y palpitaciones. En 75% de los
casos, los pacientes son menores de 35 afios de edad.”*

El estudio angiografico muestra calcificacién de las arte-
rias con multiples estenosis y oclusiones. Como estos cam-
bios ocurren lentamente, existe un buen desarrollo de cir-
culacién colateral. Las alteraciones en la circulacién
coronaria causan cardiopatia isquémica e infarto al
miocardio, en algunos casos ha sido la manifestacion ini-
cial de la enfermedad, siendo causa de muerte de origen
desconocido en nifios y adultos jovenes.?! 32

La hipertensién arterial en el PXE estd ocasionada por
alteraciones vasculares y renales.’® Las alteraciones en la
circulacion sanguinea de las extremidades se pueden mos-
trar como un sintoma principal cuando se combinan el PXE
con el aumento del colesterol y triglicéridos; la enferme-
dad arterial coronaria se presenta desde edad temprana y
evoluciona rdpidamente.*
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Se han reportado cambios hematolégicos consistentes con
deficiencia de factores vitamina K dependientes (II, VII,
IX y X); se piensa que forman un subgrupo de pacientes
con PXE de herencia autonémica recesiva.* 3

El sangrado del tubo digestivo, como el que padeci6 nues-
tra paciente, es consecuencia de la afeccién de la vasculatura
arterial del sistema gastrointestinal. El sangrado de tubo
digestivo alto puede ser la primera manifestacién clinica
del PXE y ocurre en 13% de los pacientes; puede ser re-
fractario a los métodos convencionales de tratamiento. En
algunos casos se ha requerido para su control de una
gastrectomia total.* La angiografia abdominal revela una
combinacion de malformaciones vasculares, aneurismas,
estrechamiento u oclusién de arterias periféricas; todos es-
tos signos deben orientar al radiélogo hacia este diagndsti-
co.’” El uso de la aspirina estd contraindicado por el riesgo
de hemorragia gastrointestinal, aunque su uso como anti-
agregante plaquetario a dosis bajas (como la utilizada en
este caso), no se ha relacionado con tal complicacién.®®

La alteracion renal es consecuencia de la formacién de
calcificaciones difusas en la unién cérticomedular, que pue-
de presentarse a cualquier edad. Se hacen evidentes en el
estudio ecosonografico. Las pruebas de funcién renal pue-
den ser normales en estadios iniciales. Los uréteres pueden
estar alterados en su elasticidad y tolerancia a la tensidn,
por lo que se deben tomar las precauciones adecuadas en
los pacientes con PXE que van a ser intervenidos
quirdrgicamente. E1 PXE ha sido reportado como causa de
hipertensién renovascular en pacientes pediétricos. ¥

Al evaluar mediante microscopia los tejidos blandos, se
observa una calcificacion distréfica.”’ La calcificacion de
las fibras elasticas provoca la fragmentacion de la dermis.
Los cambios en el tejido conectivo de los pacientes con
PXE incluyen alteraciones en la coldgena, elastina y otras
proteinas y enzimas de la matriz extracelular.'? Estudios
recientes indican que el PXE es un desorden complejo del
control de la sintesis de los productos de los fibroblastos.
La mineralizacion de las fibras elasticas puede ser conside-
rada un evento secundario.*!

Una biopsia de piel puede ser ttil cuando se sospecha
PXE, ya que se ha demostrado la existencia de alteraciones
en las fibras eldsticas en etapas tempranas, en ausencia de
las alteraciones macroscdpicas.*?

Durante el embarazo se presentan complicaciones como
consecuencia del grado de alteracion vascular y afectacion
en otros 6rganos; en ausencia de estas alteraciones, el em-
barazo se desarrolla sin compromiso para la madre o el feto,
aunque puede existir cierto grado de calcificaciéon de la
placenta.*?

Como diagnéstico diferencial del cuadro sistémico se debe
considerar al tratamiento de larga duracién con penicila-
mina.!!° La elastolisis dérmica papilar es una rara afeccién
idiopatica que produce lesiones cutdneas que son semejan-
tes al PXE, pero sin manifestaciones sistémicas; estos ca-
sos se han documentado bajo la denominacién de PXE
exdgeno.

La hiperelasticidad de la piel se presenta en el sindrome
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de Ehlers-Danlos, sindrome de piel laxa, y sindrome de
Marfan. Existen reportes aislados de la asociacién de PXE
con artritis reumatoide.*!!

Debe obtenerse una historia clinica detallada que inclu-
ya signos y sintomas de afeccion vascular y ocular, antece-
dentes familiares y determinacién de la ingesta de calcio.
El examen fisico debe incluir una cuidadosa revisién de la
piel y del sistema cardiovascular valorando los pulsos
periféricos. El diagndstico debe confirmarse por biopsia de
piel con las tinciones adecuadas para demostrar la presen-
cia de calcio.

La atencién oftalmolégica debe incluir revisién de agu-
deza visual, oftalmoscopia indirecta con pupila dilatada,
monitorizacién con rejilla de Amsler y, de estar indicados,
angiografia con fluoresceina y campos visuales.'*2

Como todas las enfermedades hereditarias, el PXE no tie-
ne tratamiento. El manejo debe enfocarse a la educacién
del paciente, consejo genético y modificaciones en la dieta
y estilo de vida para prevenir, en lo posible, las complica-
ciones. Esto involucra un equipo interdisciplinario de mé-
dico internista, dermat6logo, oftalmdélogo, cardi6logo, neu-
rélogo, cirujano plastico, cirujano vascular, cirujano gene-
ral, genetista y nutri6logo.

De estar indicados, se deben practicar los siguientes es-
tudios: ecografia doppler, electrocardiograma, angiografia
abdominal, tomografia axial computadorizada de crdneo,
etc. Los grupos de apoyo brindan beneficios considerables
al paciente en su proceso de vivir con la enfermedad. ! 7-26
30

El pronéstico depende fundamentalmente del grado de
dafio sistémico. La morbilidad se relaciona con la disminu-
cion de la capacidad visual y las alteraciones cutdneas. La
mortalidad en estos pacientes se asocia con sangrados de
tubo digestivo alto, cardiopatia isquémica, alteraciones
vasculares periféricas y evento vascular cerebral.’

El paciente y su familia deben comprender las multiples
manifestaciones y prondstico de las distintas afecciones que
puede presentar. El consejo genético oportuno ayuda a dis-
minuir la ansiedad sobre la trasmisién de la enfermedad a
los hijos. El control de peso, no fumar, realizar ejercicio y
controlar de forma agresiva la hipertensién y los desérde-
nes en los lipidos son medidas esenciales para disminuir
las complicaciones vasculares.*
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Cita historica:

La xantomatosis cutdnea fue descrita por Jean Darier (1856-1938). Posteriormente Esther Gronblad, oftalméloga,
y James Strandberg, dermat6logo, ambos de nacionalidad sueca, puntualizaron la asociacion de las lesiones
dérmicas con las oculares, dando asi nacimiento al sindrome que lleva sus nombres.
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