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RESUMEN

Se presenta un paciente del sexo masculino, negro, de 13 afios de edad, con
diagndstico de pseudoxantoma elastico. En el estudio ultrasonografico renal y
testicular se observaron imagenes ecorrefringentes en los rifiones y testiculos, que
no emiten sombra acustica ni demuestran alteraciones de la funciéon renal o del
sedimento urinario. No se recogieron antecedentes familiares de lesiones cutaneas
que hagan recordar la enfermedad. Estos hallazgos, tanto los renales como los
testiculares, se han documentado en la literatura médica, por lo que estimamos que
su divulgacién es interesante, pues se ha planteado que forman parte del fenotipo
de la enfermedad.

Palabras clave: Pseudoxantoma elastico, imagenes ecorrefringentes renales y
testiculares, microlitiasis.
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ABSTRACT

This is the case of a black male sex patient aged 13 diagnosed with elastic. Renal
and testicular ultrasonographic study showed echo-refractive images in testes and
kidneys without neither acoustic shadow nor alterations of renal function or of the
urinary sediment. There was not a family history of cutaneous lesions related with
this entity. These renal and testicular findings have been documented in the
medical literature, thus, authors recommended that its popularization is interesting
since it has been proposed that they are part of the disease phenotype.

Key words: Pseudoxanthoma elasticum, renal and testicular echo-refractive
images, microlithiasis.

INTRODUCCION

El pseudoxantoma elastico (PXE) o sindrome de Cronblad-Strandberg es una
enfermedad hereditaria del tejido conjuntivo en la que las fibras elasticas de la piel,
la retina y el aparato cardiovascular se calcifican y producen lesiones
caracteristicas.’? En sus primeras descripciones se consideraba que las lesiones de
la piel eran depdsitos de colesterol llamados xantomas: de ahi su denominacion de
pseudoxantoma. Las lesiones cutaneas en forma de bandas o pequefias papulas de
color amarillento se localizan en las estrias o ranuras de la piel del cuello, axilas,
lado de flexién de los codos y areas popliteas.®

Se estima una prevalencia de 1/100 000 y generalmente se diagnostica en la
segunda y tercera décadas de la vida, con predominio en el sexo femenino.! En un
estudio de 11 pacientes se encontré una relacion de 4,5:1, y como edad promedio
de aparicién los 10 afios.* Su herencia es autosémico-recesiva y el gen defectuoso
se localiza en el brazo corto del cromosoma 16 (16p13.1).°

Existe gran diferencia clinica entre los pacientes, dependiendo de los 6rganos
involucrados y de su grado de afectacion.

Por lo general, las primeras manifestaciones clinicas son dermatoldgicas y estas
lesiones pueden progresar durante la nifiez y la adolescencia y se estabilizan en la
vida adulta. Las manifestaciones son las mismas en el nifio que en el adulto joven
y, aunque en el nifio no son frecuentes las complicaciones, éstas no son
predecibles.® El diagnéstico se sospecha por las lesiones cutaneas y se confirma
mediante el estudio con microscopia 6ptica de la biopsia de piel o de las paredes
vasculares, que demuestra el depésito de calcio sobre las fibras elasticas.?

A nivel ocular aparecen estrias angioides provocadas por la rotura de la membrana
elastica de Burch; son patognomoénicas de la enfermedad y pueden conducir a la
ceguera por neovascularizacion macular. En el aparato cardiovascular se produce
degeneracion del tejido conjuntivo de la tinica media de los vasos, valvulas y
miocardio.?’ Aunque se plantea que no afecta a las coronarias, al menos se ha
reportado un caso de isquemia coronaria en una mujer de 18 afios con PXE.% En los
vasos sanguineos se producen calcificaciones que pueden provocar claudicaciéon
intermitente, angina de pecho, hipertension arterial hasta en el 15 % de los casos,
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asi como hemorragias, sobre todo gastrointestinales, hasta en el 10 % de los
pacientes.?’ Se ha reportado la hemorragia intracraneal como primera
manifestacion de la enfermedad y se sefiala la rareza de esta complicacion.®

También se ha informado sobre el hallazgo de focos hiperecogénicos en el
parénquina renal,>*%° aunque su presencia no es especifica,”*° y en los
testiculos;***** asi como microlitiasis recurrente® y una «dermopatia nefrogénica
fibrosante»,*® pero como sefialan Ortiz Gorraiz y colaboradores? se sabe poco sobre
las manifestaciones urogenitales de esta enfermedad, por lo que consideramos
interesante la descripcién de este caso.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente del sexo masculino, negro, de 13 afios de edad, que a los 8 afios comenzd
a presentar lesiones cutaneas sospechosas de pseudoxantoma en el cuello (figura
1) y que posteriormente aparecen en region inguinal y axilar, por lo que acudio a la
consulta de Dermatologia. Se le hizo una biopsia de piel y la microscopia 6ptica
describio6 la presencia de fragmentacion y calcificaciones distréficas de las fibras
elasticas de la dermis con aspecto compatible con un pseudoxantoma elastico.

gl

Figura 1. Lesiones en forma de banda de color
amarillento en las estrias de la piel lateral
izquierda del cuello.

Fue remitido a la consulta de genética clinica para ampliar su estudio. Se realizé un
ultrasonido renal que mostré multiples iméagenes ecorrefringentes sin sombra
acustica, en ambos rifiones, y el paciente fue remitido a la consulta de nefrologia.
Se repitid el ultrasonido renal y se confirmaron las lesiones (figura 2).

85
http://scielo.sld.cu



Revista Cubana de Pediatria 2010:82(3) 83-88

Figura 2. Mdltiples imadgenes ecorrefringentes,
sin sombra acdstica, en ambos rifiones, que
son mas evidentes en el derecho.

Se le realizé una ecografia testicular y se observaron los testiculos de tamairio
normal con punteado ecogénico generalizado que no emitia sombra acustica (figura
3). El estudio de la funcién renal fue normal y el examen de orina no mostro
alteraciones. No se recogieron antecedentes familiares de lesiones cutaneas que
hicieran sospechar la enfermedad.

Figura 3. Punteado ecogénico, sin sombra
acustica, en ambos testiculos.

DISCUSION

El PXE es una enfermedad con herencia autosémico-recesiva producida por
mutaciones del gen ABCC6, localizado en el brazo corto del cromosoma 16.* Hasta
ahora se han informado en la literatura al menos 108 mutaciones.*®

Se han reportado multiples focos hiperecogénicos en el parénquima renal de estos
pacientes,?'%! y aunque no especificos de la enfermedad, se sefiala que este
patrén ecogénico en un paciente joven debe hacer pensar en la posibilidad
diagnodstica de PXE, pero teniendo en cuenta que otras causas pueden producir una
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imagen similar.? También se han reportado calcificaciones o microlitiasis testicular
en estos pacientes.**™*

Nuestro paciente, ademas de las lesiones cutaneas tipicas y con diagndstico
demostrado mediante biopsia de piel y microscopia Optica, presenta las alteraciones
renales y testiculares en forma asintomatica.

En un estudio belga que incluy6 a 17 pacientes con PXE y 17 portadores a los
cuales se realizd ultrasonido abdominal (y testicular en los varones) se encontré
calcificaciones en higado, rifidn y bazo en el 59 % de los pacientes y en el 23,5 %
de los portadores sanos. Segun los autores de este estudio, se demostré que las
calcificaciones no tienen efecto directo sobre la funcion hepéatica o renal en ninguno
de los dos grupos. El ultrasonido demostro calcificaciones testiculares en todos los
varones estudiados. Por estos datos sugieren los autores que las calcificaciones
viscerales y testiculares sean parte del fenotipo de los pacientes con PXE.'* Ortiz
Gorraiz y colaboradores ? habian planteado algo similar al sefialar que se trata de
una asociacion clara entre PXE y calcificaciones renales.

Como la microlitiasis testicular, que es recordada por los hallazgos del ultrasonido
en estos pacientes, puede estar asociada a un alto riesgo de malignizacion
Vanakker y asociados*! consideran que el control clinico y ultrasonogréfico puede
estar justificado en los varones con la enfermedad.

Con la presentacion de este caso pretendemos llamar la atencién sobre estos
hallazgos y también sugerimos el seguimiento clinico e imaginolégico de estos
pacientes, mediante ecografia abdominal en ambos sexos y testicular en los
varones.
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