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RESUMEN

El pseudoxantoma elastico es una enfermedad hereditaria del tejido conectivo caracteriza-
da por calcificacion y fragmentacion progresivas de las fibras elasticas en distintos tejidos.
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. Su diagnostico precoz ayuda a prevenir las futuras
complicaciones que estos pacientes pueden desarrollar.
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ABSTRACT

Pseudoxanthoma elasticum

Pseudoxanthoma elasticum is a genetic disorder of the connective tissue characterised by
progressive calcification and fragmentation of the elastic fibres in different body tissues.
It has an estimated prevalence of 1 case in 25,000 to 100,000 population and is twice as
common in women. Early diagnosis helps to prevent further complications these patients
could develop.
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INTRODUCCION

El pseudoxantoma elastico es una enfermedad hereditaria del tejido conec-
tivo que se caracteriza por calcificacion y fragmentacion progresivas de las
fibras elasticas en distintos tejidos, que incluyen piel, ojos y sistema cardio-
vascular. La causa mas frecuente de morbilidad es la disminucién de agude-
za visual por hemorragia macular.

Presenta dos tipos de trasmisidn hereditaria: autosémica recesiva, la mas
frecuente, y autosdmica dominante, mas infrecuente. Estudios genéticos re-
cientes han localizado el locus del pseudoxantoma elastico en el brazo corto
del cromosoma 16p 13:1. El defecto radicaria en el gen ABCC6 (MRP6) y por
tal causa se especula que el pseudoxantoma elastico no afectaria solamente
las fibras elasticas sino que seria una enfermedad metabdlica que afecta el
ensamble del tejido conectivo.

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.

OBSERVACIONES CLINICAS
Varén de 24 afios que acude a consulta de Atencién Primaria por lesiones

cutaneas a nivel cervical e inguinal de 4 afios de evolucién. No presenta ante-
cedentes personales ni familiares de interés. En la exploracion fisica presen-
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ta lesiones maculo-papulosas de coloraciéon amari-
llenta en cuello e ingles, que simulan el aspecto de
“piel de gallina” (figura 1). Ala palpacion estas lesio-
nes son laxas y blandas. El resto de la exploracién
fisica no presenta alteraciones de interés.

Continuando el estudio de las lesiones del paciente
se realiza analitica general que pone de manifies-
to hipertrigliceridemia. Posteriormente se deriva al
paciente a la consulta de Dermatologia, donde se
realizan varias biopsias de las lesiones cutaneas.
El informe anatomopatolégico de las biopsias es:
presencia de abundantes fibras elasticas anorma-
les, basdfilas, cortas, engrosadas y calcificadas en
dermis reticular.

COMENTARIOS

El pseudoxantoma elastico es una enfermedad
sistémica hereditaria que se caracteriza por una
elastorrexis generalizada de las fibras elasticas con
posterior calcificacion de las mismas, y consecuen-
tes manifestaciones sistémicas.

Las manifestaciones cutaneas constituyen la pri-
mera manifestaciéon del pseudoxantoma elastico.
Pueden observarse desde la infancia o la adoles-
cencia, en forma de papulas amarillentas con ten-
dencia a la confluencia y la formacion de areas de
piel con aspecto laxo, hiperelastico y redundante
conocidas como “piel de gallina”, “de naranja” o “en
empedrado”. Las lesiones se localizan inicialmente
en el cuello, extendiéndose posteriormente en di-
reccion caudal para afectar los grandes pliegues

y la regién periumbilical. Pocas veces se observan
lesiones en las mucosas.

Las manifestacion ocular mas precoz es una alte-
racion del pigmento retiniano en “piel de naranja”,
pero la mas caracteristica (aunque no patognomo-
nica) es la presencia de las denominadas “estrias
angioides” que corresponden a desgarros de la
membrana de Bruch y pueden dar lugar a hemorra-
gias y cicatrices retinianas.

Las manifestaciones sistémicas del trastorno del
tejido conectivo en las formas mas graves de la en-
fermedad pueden dar lugar a claudicacion intermi-
tente, aneurismas arteriales, cardiopatia coronaria,
accidentes cerebrovasculares, equimosis, hemar-
trosis y hemorragias uterinas y gastrointestinales,
que plantean un grave riesgo para la vida del pa-
ciente.
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Figura 1. Placas maculo-papulosas amarillentas “piel de naranja” en cuello.
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