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Estimado editor:

Los ultimos afios han magnificado distintos retos para la salud publica a nivel internacional. Se podria
directamente pensar en la pandemia por el COVID-19, sin embargo, aunque es el ejemplo mas reciente
y mediatico, no ha sido el Unico descubrimiento importante descrito en estos afios. Junto a los
adelantos cientifico-técnicos y al desarrollo de distintas investigaciones en las ciencias de la salud, se
han descrito enfermedades que podrian considerarse nuevas, y que han aumentado las
caracterizaciones clinico-epidemioldgicas de otras poco estudiadas con anterioridad. Un ejemplo claro
de esto es el descubrimiento del sindrome VEXAS.

Reportado por primera vez en diciembre de 2020, se considera una nueva afeccién autoinflamatoria de
etiologia adquirida. Nombrado VEXAS (Vacuolas, Enzima E1, ligado al cromosoma X, Autoinflamatorio,
Somatico), este sindrome se debe a mutaciones de la enzima ubiquitina 1 (UBA1) y se descubrié luego
de secuenciar el exoma completo de un total de 2 560 pacientes. Se informaron 25 casos y todos
correspondieron con el sexo masculino.
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Segln las primeras investigaciones referentes a este sindrome, se podria definir una categoria de
enfermedad nueva descrita como trastorno hematoinflamatorio. Principalmente debido a que las
mutaciones somaticas que ocurren en la sangre causan la inflamacién a nivel sistémico, lo que afecta
multiples 6rganos, especialmente la médula dsea. El sindrome VEXAS ha demostrado una morbilidad
importante y ser capaz de reducir la esperanza de vida. No se ha logrado, sin embargo, definir de modo
adecuado el estdndar de atencién dptimo de esta enfermedad.!)

En un estudio de Beckel, et al.!!), los pacientes diagnosticados con VEXAS presentaron anemia con alto
indice de macrocitosis y trombocitopenia (91 % de los casos). La misma investigacién estimd una
prevalencia variante estimada de 1 en 14 mil individuos y de 1 en 8 mil pacientes con mdas de 50
Aos. (1)

afos.

El hallazgo patognomadnico de VEXAS es la presencia de vacuolas citoplasmaticas en células precursoras
mieloides y eritroides, aunque exige la realizacién de un diagndstico diferencial objetivo, ya que este
tipo de vacuolas se presentan en otros estados como la toxicidad por zinc, el alcoholismo y Ia
deficiencia de cobre.!

El sindrome de VEXAS se diagnostica mas cominmente en hombres mayores de 50 afos. Algunas
manifestaciones clinicas de la enfermedad son: lesiones cutaneas, sintomas oculares, trombosis
venosa, mialgia, condritis, fiebre intermitente y de origen desconocido y procesos inflamatorios que
afectan multiples drganos. Los hallazgos dermatolégicos mds comunes incluyen edema periorbitario,
urticaria, eritema nudoso, dermatosis neutrofilicas y papulas eritematosas. Varios autores han descrito
un significativo compromiso pulmonar en la enfermedad.*?

Un estudio publicado por Georgin-Lavaialle, et al.?) logré informar los diferentes fenotipos clinicos del
sindrome VEXAS, donde se tuvieron en cuenta los perfiles clinico-biolégicos y la mutacién asociada a
UBA1. Sin embargo, planted la necesidad de otras investigaciones prospectivas para confirmar los
datos obtenidos y determinar el manejo correcto de la enfermedad, ya que no lograron conocer la
eficacia de los tratamientos y el nimero limitado de muertes por VEXAS no colaboré en la formulacién
de conclusiones precisas sobre la supervivencia.

Con tantas interrogantes ante esta afeccién reciente y aparentemente comdun, la ciencia debe
continuar el impulso hacia investigaciones que permitan extender los conocimientos clinicos vy
epidemioldgicos sobre el sindrome de VEXAS.

Cuba, al poseer una poblacidon envejecida (siendo comun la enfermedad en este grupo etario) no
puede postergar la realizaciéon de estudios que logren determinar su incidencia en el pais y las
caracteristicas clinicas de su evolucién. Asi mismo, los profesionales de las especialidades afines a su
diagndstico y/o tratamiento deben ser actualizados en este tema, con la finalidad de saber reconocer
el sindrome y establecer un protocolo oportuno para su manejo.
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