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Resumen

El Pseudoxantoma elastico (PXE) es un infrecuente trastorno genético del tejido
conjuntivo fibrilar caracterizado por lesiones cutaneas, oculares y vasculares
secundarias a degeneracion y fragmentacion de las fibras elasticas. La mayoria de la
literatura contiene reportes de graves complicaciones durante el embarazo que lo
desaconsejan en las mujeres portadoras. Se reporta el caso de una mujer de 21 afos,
afectada por PXE que tuvo un recién nacido femenino por cesarea a las 33 sem después
de un embarazo sin agravamiento de su enfermedad. Se realizé revision de la literatura
disponible sobre el tema.
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Las enfermedades del tejido elastico incluyen una variedad de entidades, la mayoria
infrecuentes, entre las que se encuentra el PXE, trastorno genético multisistémico cuya
principal caracteristica fisiopatoldgica es una calcificacion aberrante de las fibras
elasticas de la piel, la retina y el sistema cardiovascular.1

Este trastorno, que se presenta en la segunda década de la vida, es mas frecuente en
mujeres, las cuales, segln se recoge en la literatura, no ven afectada su fertilidad; pero
si pueden presentar complicaciones serias durante el embarazo.2-5

Ademas de las lesiones cutaneas, oculares y vasculares de la enfermedad, pueden
presentarse otras alteraciones asociadas como hipertension, hemorragias
gastrointestinales, paladar ojival, escleréticas azules, enfermedad cardiovascular,
diatesis hemorragicas y articulaciones hiperextensibles.1,2

El embarazo puede agravar las complicaciones vasculares y comprometer el pronostico
obstétrico.6,7

Presentamos nuestra experiencia con una gestante portadora de PXE, con el objetivo de
alertar a los obstetras y otros especialistas para que estén preparados porgue esta entidad
puede presentarse en mujeres gestantes y provocar resultados materno-perinatales
adversos.

Reporte de caso



Paciente JDM de 21 afios de edad, con antecedentes patolégicos personales de
Pseudoxantoma elastico, que cursa su primer embarazo, es remitida de su hospital
Ginecoobstétrico de base a nuestro centro, para el mejor seguimiento de su patologia.

La entidad se diagnostico a los 12 afios de edad en ocasion de dificultad visual y fue
estudiada en el Hospital Pediatrico “William Soler”. Desde ese momento ha tenido un
seguimiento multidisciplinario, por las especialidades que tratan los 6rganos y sistemas
mas comunmente afectados por esta rara afeccion.

Ademas tiene antecedentes de Litiasis ureteral derecha, con crisis de célicos nefriticos a
repeticion, motivo por el cual, le fue practicada una Litotricia a los 17 afios y en los
afios 2004 y 2005 una Ureterolitolapaxia derecha.

La paciente fue captada a las 8,6 sem de amenorrea por su médico de familia, con un
indice de masa corporal de 18,4 (bajo peso materno). El seguimiento se realizo en la
atencion primaria hasta las 18 sem, siendo nula la ganancia de peso en este tiempo.

A las 11,3 sem se valoro por Genética Provincial donde se brindé Consejo Genético, se
pronostico bajo riesgo fetal y alto riesgo materno y se solicit6 interconsulta con las
especialidades de: Nefrologia, Cardiologia, Gastroenterologia, Neurologia,
Oftalmologia, Medicina Interna y Dermatologia.

A las 20,1 sem ingresa en el Hospital Ramdn Gonzéalez Coro, centro que comienza el
manejo multidisciplinario de la paciente, para el diagndstico del grado de afeccion de
los 6rganos diana de la enfermedad y la prevencion de complicaciones.

Una semana después se remite al Hospital General Docente Enrique Cabrera para su
seguimiento definitivo segun fue discutido por el Programa de Atencion Materno
Infantil Provincial.

« Datos positivos de la Atencion Prenatal.

e Ganancia a las 28 sem de 4 kg y global de 6,5 kg.

e Curva de Tension arterial (TA): normal en todo momento.

o Curva de Altura uterina: estacionaria entre las 28 y las 31 sem.

Resultados de los ultrasonidos: en concordancia con la edad gestacional hasta las 28
sem en gue se encuentran medidas para 26 sem y un peso fetal de 970g (entre 3ro. y
10mo. percentiles) y se diagnostica el comienzo de un CIUR nutricional, esperado por
la escasa ganancia de peso. A las 31 sem la biometria fetal es normal con un peso fetal
de 1500 g (50 percentil) y es dada de alta por Genética.

A las 31 sem se induce maduracion pulmonar fetal con Betametazona.
Valoracion por las diferentes especialidades:
Dermatologia: Describe lesiones hiperpigmentadas en caras laterales del cuello y axilas,

no pruriginosas, que se han hecho més evidentes con el embarazo. Valoracion por
Dermatologia a las 22 sem, no lesiones nuevas de piel.



Nefrologia: A las 4 sem de amenorrea acude a interconsulta en el Instituto de Nefrologia
Dr. Abelardo Buch Lopez, aquejando crisis de colico nefritico derecho, se diagnostica
por ultrasonido una litiasis renoureteral derecha creando obstruccion ureteral. Se
valoran varias conductas desde el punto de vista uroldgico, exponiendo el riesgo que
conllevan todos los procederes para la paciente y la evolucion del embarazo.

Nueva valoracién a las 20 sem, habia presentado expulsion frecuente de calculos
pequerios desde el comienzo del embarazo. Ultrasonido mostrando multiples calculos en
rifidn derecho y dilatacion de célices superior y medio. Otras valoraciones a las 24 y 28
sem diagnosticaron no complicaciones funcionales y ligera ureterohidronefrosis del RD
al US.

Cardiologia: A las 20 sem no alteraciones cardiovasculares. Ecocardiograma normal;
ECG normal. No contraindicacion cardiovascular para continuar el embarazo.

Neurologia: Examen neuroldgico normal. No permitir esfuerzo fisico del periparto para
evitar sangramiento de arterias cerebrales perforantes.

Oftalmologia: Fondo de ojo a las 21 sem, con pupila dilatada, mostrando depositos a su
alrededor y estrias angioides. Quistes y dep6sitos blanguecinos abundantes, no
hemorragia en retina. Se repite a las 24 sem, se observa en el OD hacia el lado nasal,
una zona oscura en la periferia y amarillenta en el centro. Se sugiere ceséarea por la
posibilidad de un desprendimiento de retina. A las 26 y 29 sem valoraciones evolutivas
diagnostican no agravamiento de su patologia.

Hematologia: No complicaciones hematoldgicas, hemograma y coagulograma
normales. Se plantea que de ser necesario realizar algun proceder debe ser tratada como
una trombopata pues puede tener un trastorno plaquetario asociado.

Medicina Interna: Valora hepatomegalia de 2,6 cm por debajo del reborde costal con
discreta elevacion en los valores de las enzimas hepaticas y bilirrubina directa. No
ictero.

Anestesia: Se recomienda anestesia general sin uso de Halogenados.

En la tabla se observan los resultados de los complementarios.

A las 33 sem se realiza cesarea segmento arciforme bajo anestesia general endotraqueal
sin complicaciones transoperatorias. Se obtiene recién nacido femenino, con un peso de
1800 g y Apgar de 9/9. Sangramiento operatorio de aproximadamente 400 cc. Se realiz6
salpingectomia parcial bilateral como método de esterilizacion quirdrgica.

Evolucidn puerperal satisfactoria, los 3 primeros den UCI y posteriormente en sala de
puerperio. Egresa del hospital a los 48 d de intervenida, tiempo que se mantuvo en
espera del recién nacido.

Tabla. Resultado de los complementarios




Parametro Captacion Semanas de gestacion
20 24 30 Puerperio

Hb 12 g/L 11 g/L 149/L | 121¢g/L | 1179g/L
Hto 0,40 0,33 0,34 0,40 0,39
Leucograma Normal Normal
Grupo y Rh A+
Serologia NR NR NR
Glicemia 3,8 mmol/l | 3,7 mmol/L |3,5mmol/L 2,2 mmol/L| 3,2 mmol/L
Urea - 3,1 mmol/L
Acido Urico - 154 mmol/L 274 mmol/L
Creatinina - 53,3 mmol/L | 72 mmol/L |34 mmol/L| 39 mmol/L
Bilirrubina - Total 22

mmol/L

Directa 14

mmol/L
TGP - 60 Ul 23 Ul 49 Ul 25 Ul
TGO - 60 Ul 21 Ul 44 Ul 23 Ul
Coagulograma - Normal Normal Normal
Plaquetas - 190x 109/L | 340 x 109/ 200 x 109/1
Orina Negativa - Negativa | Negativa | Negativa
Urocultivo - Negativo
ECG - Normal Normal
Exudado vaginal | Negativo Negativo
Discusién

El pseudoxantoma eléstico, conocido también como Elastorrexis sistémica y sindrome
de Gronbald Strandberg, es un raro trastorno genético cuya principal caracteristica
fisiopatolégica es una calcificacion aberrante de las fibras elésticas de la piel, la retina y
el sistema cardiovascular. A medida que el trastorno progresa, a lo largo de la vida de
una persona afectada, los eventos clinico-patoldgicos ocurren en cada una de estas
areas.1,8

Recientes avances genéticos han identificado el defecto subyacente en mutaciones en el
gen ABCC6.9

Las fibras elasticas se encuentran en la piel y en otros tejidos del cuerpo, incluyendo los
vasos sanguineos, los cuales como consecuencia de la alteracion del tejido eléstico
pueden tornarse rigidos, perdiendo su normal habilidad para dilatarse y permitir el
aumento del flujo sanguineo segln sea necesario.10

La rigidez de los vasos evita la contraccion de los mismos y lleva a elevacién de la
tension arterial. Pueden ocurrir, ademas, hemorragias cerebrales, uterinas e
intestinales.10

La afeccidn se diagnostica durante la segunda década de la vida y es mas frecuente en
mujeres que en hombres, por lo que la coincidencia con un embarazo es una
posibilidad a tener en cuenta.2



Existen dos variedades de este trastorno: Tipo | y Tipo Il y cada uno con una forma
dominante y recesiva. Las manifestaciones cutaneas y sistémicas (principalmente
vasculares) son mas severas en el tipo | y las formas dominantes del Tipo | y del Tipo
Il son més severas que las recesivas.2,7

Las manifestaciones clinicas de la enfermedad incluyen lesiones cutaneas como
maculas, papulas o placas en las flexuras, que aparecen mas cominmente en el cuello y
las axilas, ademas de dafio ocular que esta presente en casi todos los adultos.1,2,10

Otras alteraciones sistémicas son: enfermedad cardiovascular, aneurismas,
malformaciones arterio-venosas intracraneales, enfermedad coronaria incluyendo
infarto del miocardio, insuficiencia aortica y nefrolitiasis entre otras.11-15

Para el diagndstico de PXE, son esenciales los criterios histoldgicos y es necesario que
se demuestre por medios histoquimicos la calcificacion de las fibras elasticas. Se tienen
en cuenta criterios mayores y menores, los cuales se muestran en la tabla 2.

La academia americana de Dermatologia propone una clasificacion en categorias | y Il
Yy, a su vez, esta Ultima la divide en sub-categorias de la a hasta la d.1

El PXE no tiene cura, el tratamiento es preventivo de las complicaciones. Los enfermos
deben evitar las drogas que puedan causar sangramiento intestinal o gastrico, tales como
aspirina, otros antiinflamatorios no esteroideos y anticoagulantes.

El pronostico de la enfermedad depende en gran manera de la extension de la
enfermedad a los 6rganos extracutdneos envueltos, por lo que el reconocimiento
temprano y el ajuste de estilos de vida son importantes para reducir la morbilidad.9

Nuestra paciente era portadora de una forma recesiva de la enfermedad, diagnosticada
durante la segunda década de su vida, acorde a lo reportado en la literatura. Presentaba
las lesiones cutaneas que caracterizan clinicamente a la enfermedad, en las
localizaciones habituales y desde el punto de vista oftalmoldgico, las estrias angioides,
como criterio mayor, eran un rasgo distintivo de la entidad.

Las pacientes con PXE, pudieran tener complicaciones serias durante un embarazo, se
plantea que la enfermedad puede agravar las complicaciones vasculares 6, 7 y esto a su
vez aumentaria el riego de hipertension y eventos hemorragicos.

Aungue no es el caso de nuestra paciente, la edad materna avanzada no parece ser un
factor que agrave la severidad de las lesiones cutaneas, oculares o cardiacas.4,16

En encuesta realizada por Bercovitch y otros a 407 mujeres portadoras de PXE, para
evaluar el efecto del embarazo sobre el curso de la enfermedad, encontraron un 10 % de
hipertensién y un 12 % de exacerbacion de las lesiones cutaneas.4

Nuestra paciente mantuvo una tension arterial normal durante toda su atencion vy las
lesiones de piel que presentaba permanecieron invariables, aunque el empeoramiento
de las lesiones dermatolégicas, durante el embarazo, o tiempo variable después del
parto, es el problema que mas se reporta en las gestaciones complicadas con PXE.17-20



Los efectos en el recién nacido de madre con PXE no se conocen con exactitud, en
varios reportes de caso, se informa sobre la obtencion de recién nacidos vivos y
sanos,16, 17, 21 la afectacion severa del crecimiento fetal fue sefialado por Elejalde en
su trabajo.22 Nosotros observamos una declinacion transitoria de la curva de
crecimiento fetal entre las semanas 28 y 31, con retorno a la normalidad pasado este
periodo. lgual hallazgo tuvo Mansat.18

La afectacion del crecimiento fetal pudiera estar en relacion con las alteraciones
placentarias observadas en estas pacientes. Se han encontrado cambios necréticos y
mineralizacion estadisticamente mas pronunciada en las placentas de pacientes afectas,
asi como incremento anormal de tejido el&stico.21,22

La determinacion del momento en que debe terminarse la gestacion y la via del parto, es
controversial. La literatura revisada reporta la operacion cesarea en la mayoria de los
casos entre las semanas 35 y 36 de embarazo.17,18,22 Parece ser razonable el pensar
que, la prolongacion del embarazo mas alla de obtenida la maduracion pulmonar fetal,
no es conveniente, considerando lo riesgos potenciales a que exponemos a ambos, la
madre y su producto.

Los trabajos revisados no son concluyentes en cuanto al aumento de los resultados
reproductivos adversos causados por la enfermedad,4,7,16-19 no obstante, aunque
infrecuente, el PXE es una entidad que puede presentarse en gestantes bajo nuestra
atencion, lo que nos obliga a estar preparados para enfrentar de forma dptima el manejo
multidisciplinario de las mismas con la finalidad de reducir al méximo las
complicaciones materno-perinatales de esta patologia.

Summary
Pseudoxanthoma elasticum and pregnancy. A case report

Pseudoxanthoma elasticum (PXE) is a rare genetic disorder of the fibrillar conjunctive
tissue characterized by cutaneous, ocular and vascular lesions secondary to
degeneration and fragmentation of the elastic fibers. Most of the literature contains
reports of severe complications during pregnancy, which is recommended to be avoided
among carrier women. It is reported the case of a 21-year-old woman affected by EPX
that had a female newborn by cesarean section at 33 weeks after a gestation without
worsening of the disease. The literature available on this topic was reviewed.

Key words: Pseudoxanthoma elasticum, pregnancy.
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