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RESUMEN

El pseudoxantoma eldstico (PE), también conocido como sin-
drome de Gronbland-Strandberg o elastorrexis generalizada,
es un trastorno hereditario del tejido conectivo que afecta las
fibras elasticas de la dermis, los ojos y el sistema cardiovas-
cular. Se ha identificado un defecto genético en el cromoso-
ma 16p13.1. La prevalencia de la enfermedad se estima en
1 de cada 25.000 a 100.000 habitantes y es dos veces mas
frecuente en mujeres. Desde el punto de vista clinico, se ob-
servan neoformaciones amarillentas con hiperlaxitud cutanea
localizadas en las areas de tensién y movimiento. Ante la pre-
sencia de estos hallazgos es importante realizar evaluaciones
oftalmoldgicas y cardiovasculares para evitar el compromiso y
complicaciones serias en estos érganos.

Palabras clave: enfermedades hereditarias del tejido conecti-
vo; pseudoxantoma eldstico.

ABSTRACT

Pseudoxanthoma elasticum (PE), also known as Gron-
blad-Strandberg syndrome or generalized elastorrhexis, is an
inherited disorder of the connective tissue mainly involving
the elastic fibers of the dermis, eyes and cardiovascular sys-
tem. It has an estimated prevalence of 1 case in 25,000 to
100,000 population and is twice as common in women. The
defective gene has now been identified and localized in the
chromosome 16p13.1. Clinically the patient presents yellowi-
sh papules on the areas of stress and movement. The pre-
sence of these findings, it is important to cardiovascular and
ophthalmologic evaluations to avoid commitment and serious
complications in these organs.

Key words: heredary connective tissue disease; pseudoxan-
thoma elasticum.

INTRODUCCION

El pseudoxantoma elastico (PE) es una enfermedad heredita-
ria poco frecuente, cuya caracteristica sobresaliente es la frag-
mentacion generalizada y calcificacion progresiva del tejido
eldstico en la dermis, los vasos sanguineos y la membrana de
Bruch del ojo que resulta en laxitud de la piel, insuficiencia
arterial y hemorragias retinianas.!

Presenta dos tipos de trasmision hereditaria: autosémica re-
cesiva, la mas frecuente, y autosémica dominante. Se expre-
sa por mutacion del gen ABCC6 localizado en el cromosoma
16p13.1, principalmente en el higado y el rifién. La mutacion
afecta el transporte de péptidos anidnicos, lo que permite que
algunos compuestos metabdlicos se acumulen y provoquen la
calcificacion progresiva de las fibras elasticas.?

La prevalencia de la enfermedad se estima en 1 de cada

25.000 a 100.000 habitantes y es dos veces mas frecuente
en mujeres.? Es una entidad de la que habitualmente no se
sospecha, por ello, el interés en presentar este caso, ya que el
diagnostico precoz ayuda a prevenir las futuras complicacio-
nes que estos pacientes pueden desarrollar.

CASO CLiNICO

Se presenta el caso de una paciente joven, sin patologia de
base ni habitos toxicos, en quien llama la atencién los colga-
jos cutdneos exuberantes.

Acude por dermatosis diseminada a cuello, tronco, miembros
superiores e inferiores (Figura 1), de forma bilateral y simétri-
ca, constituida por neoformaciones asintomdticas de aspecto
papular, que confluyen formando placas amarillentas, de for-
ma y tamafo variables, y con aspecto de “empedrado” (Fi-
gura 2), asociadas a cambios en la textura y grosor de la piel,
dando un aspecto laxo y redundante. (Figura 3) La paciente
refirid haber iniciado el padecimiento desde los 13 afios de
edad.

La exploracion fisica general no reportd datos de importancia.
La biometria hematica, quimica sanguineay la evaluacién por
los servicios de oftalmologia, gastroenterologia y cardiologia,
no arrojaron datos significativos.

El estudio de identificacidon con Bandas G y C informd que la
constituciéon cromosdémica de la paciente es normal.

HISTOPATOLOGIA: fibras elasticas hinchadas y densas, basé-
filas, deshilachadas, cortas, engrosadas y calcificadas, difusa-
mente distribuidas en la dermis inferior. Epidermis sin hallaz-
gos histoldgicos significativos.

DIAGNOSTICO: PSEUDOXANTOMA ELASTICO (PE) SIN SIGNOS
HISTOLOGICOS DE MALIGNIDAD.

Fue derivada al servicio de Cirugia plastica y reconstructiva
para reseccidon quirurgica de la piel redundante. La paciente
no ha acudido a los controles respectivos luego de dicho pro-
cedimiento.

COMENTARIOS

El PE o sindrome de Gronblad-Strandberg o elastorrexis sis-
témica es un trastorno genético del tejido conectivo, carac-
terizado por mineralizacion progresiva de las fibras elasticas.
Consiste en lesiones cutaneas caracteristicas que involucran
localizaciones flexurales, compromiso ocular (estrias angioi-
des y hemorragias retinianas) y manifestaciones cardiovascu-
lares (hemorragia gastrointestinal, hipertension y patologia
vascular oclusiva); ademads, en forma rara, enfermedad cere-
brovascular. 4
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Este padecimiento se divide en cuatro tipos: dos autosémicos
dominantes y dos recesivos.

Formas dominantes:

a) Tipo I: se distingue por un cuadro cutdneo cldsico asociado
con alteraciones vasculares graves.

b) Tipo Il: afectacidn cuténea localizada o moderada, hiperex-
tensibilidad cutanea, esclerdtica azul, paladar ojival y laxitud
articular.

Formas recesivas:

a) Tipo |: aparecen manifestaciones cutaneas, oculares y vas-
culares tipicas.

b) Tipo Il: se observa afectacidn cutanea intensa, sin manifes-
taciones oculares ni vasculares.®

Algunos autores sefialan las siguientes variantes:
1) PE perforante con eliminacién transepidérmica.

2) PE perforante periumbilical, con eliminacién transepidér-
mica de las fibras elasticas alteradas, cuyo patrén clinico es
caracteristico y afecta, principalmente, a mujeres multiparas,
obesas y de raza negra. Se localiza en la regién periumbilical.

Las manifestaciones clinicas de la enfermedad suelen produ-
cirse en los primeros diez afios de vida, aunque la edad media
de la aparicidn de las lesiones cutdneas son los 13 afios (rango:
10-15 afios).®

Desde el punto de vista topografico, afecta las areas de flexion
(cuello, axilas, pliegues inguinales, antecubitales, popliteos y
area periumbilical). Se observan de color amarillento a crema,
laxo, redundante y que presentan en su superficie papulas
amarillentas como “piel de gallina” o en “empedrado”. Pueden
observarse lesiones en las mucosas, el labio y la zona dorsal
del pene. El fendmeno de Kéebner puede coexistir, con ten-
dencia a producir lesiones sobre las cicatrices. ’

A nivel ocular se presentan alteraciones del fondo de ojo como
“estrias vasculares” por ruptura de la membrana de Bruch, he-
morragia, y frecuente pérdida paulatina de la visién.® Sin em-
bargo, las estrias angioides no son patognomanicas del PE, y
también pueden ser halladas en el sindrome de Ehlers-Dan-
los, la enfermedad dsea de Paget, el sindrome de Marfan, la
anemia de células falciformes, neurofibromatosis, esclerosis
tuberosa, etc.’

En el aparato cardiovascular se informa enfermedad coronaria
y vascular. La hemorragia se encuentra en muchos sitios: Ute-
ro, nariz, articulaciones. La hipertension arterial ocurre debido
al dafio de los vasos periféricos.°

A nivel neuroldgico se han descrito complicaciones como
insuficiencia cerebrovascular, infartos lacunares miltiples,
aneurismas intracerebrales y de la arteria medular anterior,
hemorragias subaracnoidea e intracerebrales, fistula caverno-
sa, deterioro intelectual progresivo, alteraciones psiquicas y
mentales, por atrofia cortical, e ictus isquémicos.

De forma menos comun se asocian las hemorragias digestivas
altas en el 10-14% de los casos, el hipotiroidismo, la tiroiditis

Figura 1. (Frente): Colgajos cutdneos redundantes en térax anterior y miembros.

Figura 2. (Costado): Piel exuberante donde se visualiza aspecto de empedrado.
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Figura 3. (Posterior): Piel laxa y colgajos cutdneos en regién dorsal. Forma recesiva
tipo Il de la enfermedad.

de Hashimoto, la diabetes mellitus, la displasia quistica adre-
nal y trastornos neuropsiquiatricos, renales, etc.*

En 1994, Lebwohl et al. definieron los criterios de esta enfer-
medad:

Criterios mayores:

a) Lesiones amarillentas con aspecto de “empedrado” en las
zonas de flexion.

b) Imagen histopatoldgica caracteristica de la piel afectada (se
utilizan tinciones para calcio y fibras elasticas, como la de van
Gieson y von Kossa).

c) Estrias angioides en la retina.
Criterios menores:

a) Cambios histopatoldgicos caracteristicos en la piel aparen-
temente sana.

b) Antecedentes de pseudoxantoma elastico en familiares de
primer grado.?

Con la tincion de hematoxilina-eosina, se aprecian facilmente
las fibras eldsticas en la dermis inferior con las caracteristicas
mencionadas. También pueden ser utilizados los métodos de
von Kossa, de Verhoeff, y de un azul intenso con acido fosfo-
tlingstico y hematoxilina (PTAH) y orceina.®®

Es importante distinguir el PE de otras enfermedades como la
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CASOS CLINICOS

anemia de células falciformes, la enfermedad dsea de Paget,
la anemia hemolitica, la esclerosis tuberosa, el sindrome de
Ehlers-Danlos, la acromegalia y ciertos traumatismos.

Como todas las enfermedades hereditarias, el PE no tiene
tratamiento. El manejo debe enfocarse a la educacién del pa-
ciente, consejo genético y modificaciones en la dieta y estilo
de vida. La cirugia plastica es util para el tratamiento de la piel
redundante.’

El prondstico depende fundamentalmente del grado de dafio
sistémico. La morbilidad se relaciona con la disminucién de
la capacidad visual y las alteraciones cutaneas. La mortalidad
se asocia con sangrados de tubo digestivo alto, cardiopatia is-
guémica, alteraciones vasculares periféricas y evento vascular
cerebral '

CONCLUSIONES

El PE es una enfermedad infrecuente con afectacién multisis-
témica. Es importante reconocer el amplio espectro clinico de
esta entidad ya que su diagndstico es infravalorado en muchos
de los casos. Ante la sospecha clinica, es importante realizar
evaluaciones cardiolégicas y oftalmoldgicas para descartar
compromiso y complicaciones severas.

Dada la naturaleza hereditaria de este trastorno no existe tra-
tamiento efectivo que pueda revertir las alteraciones que esta
produce. Se han probado diversos tratamientos sin resultados
satisfactorios y sin evidencia cientifica, por lo que las medidas
preventivas son la base del tratamiento, ya sea desde conseje-
ria genética hasta cambios en el estilo de vida.

Desafortunadamente, la paciente no ha acudido a los contro-
les respectivos, por lo que no podemos precisar la evolucion
de la misma.
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