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Fig. 1. Pdpulas descamativas en pliegues interdigitales y distrofia
ungueal marcada.

meses de tratamiento. Hemos optado por realizar terapia de man-
tenimiento con fluconazol a dosis de 100 mg semanales, sin recu-
rrencia de las lesiones tras 1 afio de seguimiento.

Poliendocrinopatia autoinmune, candidiasis y distrofia ectodér-
mica (APECED), también conocida como sindrome poliglandular
autoinmune tipo 1 (OMIM 240300) (1) es una rara entidad autosé-
mica recesiva, con mayor prevalencia en determinadas poblaciones,
estimandose una incidencia anual de 1/9000 en judios iranies,
1/14.400 en Cerdefia, 1/25.000 en Finlandia, 1/80.000 en Noruega y
1/10.000.000 en Japén (1). Origina enfermedades autoinmunes
severas y se debe a multiples mutaciones en el gen AIREI1 (regula-
dor autoinmune), localizado en el cromosoma 21q22,3 (3) que es el
que codifica un factor de transcripcién. Hasta la fecha, se han iden-
tificado unas 45 mutaciones diferentes en varios paises (1). Estas
mutaciones en el gen AIRE, condicionarian alteraciones en la pro-
tefna sintetizada, induciendo un mRNA sinsentido. La proteina
codificada por el gen AIRE juega un papel muy importante en la
regulacion de la transcripcion y en el proceso timico de induccion y
de mantenimiento de la autotolerancia. Si existe pérdida en la auto-
tolerancia frente a antigenos érgano-especificos, se desarrollarian
autoanticuerpos frente a distintos érganos, produciéndose infiltra-
cion linfocitica en los mismos. Se implica pérdida en la homeostasis
del sistema inmune, que se refleja més en la potencial pérdida de la
tolerancia especifica, mds que de la central (4) .

Estudios realizados por Perniola y cols. (5) encuentran en
pacientes con APECED diversos tipos de autoanticuerpos circulan-
tes: ANA, Ac. Anti-SSA/Ro, Ac. Anti-SSB/La, poniendo en evi-
dencia que existe gran anomalia en el sistema inmune (estos pacien-
tes sufren con mayor frecuencia sindrome de Sjogren, artritis
reumatoide, esclerosis sistémica y vasculitis). Sin embargo, el papel
en el dafo orgdnico no se conoce. También se ha determinado a tra-
vés de lineas celulares transfectadas a tejidos de ratones adultos, que
el gen AIRE se expresa en miuiltiples tejidos relevantes inmunoldgi-
camente como son: timo, bazo, ganglios linfaticos y médula 6sea,
asi como en otros tejidos: rifion, testiculos, glandulas suprarrenales,
higado y ovarios. Estos datos sugieren que el gen AIRE podria tener
otras funciones, aparte de las inmunolégicas (6).

Las mutaciones en el gen AIRE producen multiples enfermeda-
des autoinmunes y los pacientes afectos tienen un mayor riesgo de
desarrollarlas: diabetes mellitus tipo 1, hipotiroidismo, anemia per-
niciosa, alopecia, vitiligo, hepatitis, atrofia ovdrica, queratitis (7) y
atrofia muscular progresiva (1). La presentacion clinica de APE-
CED es muy heterogénea en cuanto a la edad de comienzo. Habi-
tualmente aparece en edades precoces de la vida en forma de infec-
cién candididsica persistente en la piel y en las mucosas, asociada
generalmente a una inmunodeficiencia severa. El diagndstico es tar-

dio, cuando se produce hipocalcemia debida al hipoparatiroidismo
o por enfermedad de Addison en niflos. La distrofia ungueal y las
alteraciones dentales son consecuencia de la distrofia ectodérmica
asociada (7). Es muy importante realizar precozmente el diagndsti-
co de APECED y una vez realizado el diagnéstico, estos pacientes
requieren una estrecha monitorizacion para prevenir las enfermeda-
des asociadas de diagndstico retardado o enfermedades autoinmu-
nes adicionales que puedan desarrrollarse en la fase adulta, como
carcinoma oral, a consecuencia de la persistencia de candidiasis
oral, e infecciones secundarias a hipoesplenismo que se presentan
en un subgrupo de pacientes (8).
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Edema de extremidad superior como forma de
presentacion de polimiositis

Sr. Director:

Las miopatias inflamatorias idiopdticas constituyen un grupo
de enfermedades que se caracterizan por debilidad e inflamacion
muscular de etiologia no aclarada, y cuya incidencia es de 2-10
nuevos casos/millén de personas/afio (1). Aunque el edema es
una manifestacion clinica bien conocida en este grupo de enfer-
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medades (2), su aparicién localizada en una tnica extremidad es
un hecho infrecuente, escasamente descrito en la literatura.

Varén de 73 afios de edad, sin antecedentes patoldgicos de
interés, que acudi6 al Servicio de Urgencias por edema de extre-
midad superior izquierda. Referia un cuadro clinico, de aproxima-
damente 1 semana de evolucién, de dolor en la regién cervical y
hombro izquierdo. El dolor era de caracteristicas mecdnicas, no se
relacionaba con antecedente traumadtico ni sobreesfuerzo previo, y
se acompailaba de inflamacién de la extremidad superior izquier-
da de aparicién brusca. La exploracion fisica no mostré alteracio-
nes, excepto edema completo y sin févea de dicha extremidad. La
ecografia doppler realizada en el Servicio de Urgencias descart
la existencia de trombosis venosa profunda. Las radiograffas de
torax, columna cervical y ambos hombros fueron normales. La
analitica evidenci6: AST: 205 U/L, ALT: 94 U/L, GGT: 15 U/L,
LDH: 1419 U/L, CK: 2983 U/L y mioglobina: 752.1 microg/L,
sin otras alteraciones. El paciente evoluciond clinicamente hacia
la desaparicion del dolor, la persistencia del edema y la aparicién
progresiva de debilidad en cintura escapular de predominio
izquierdo, junto con disfagia alta predominantemente para soli-
dos. No se objetivaron alteraciones cutdneas. Se realizé TC toraci-
co que descarto la existencia de afectacion mediastinica y que no
mostrd otras alteraciones. El transito gastro-esofdgico y la mano-
metria, demostraron un retraso en el aclaramiento esofagico y una
disminucién de la amplitud de las ondas faringeas. El estudio de
autoinmunidad y los marcadores tumorales fueron normales. Tan-
to el electromiograma como la biopsia muscular (Fig. 1) fueron
compatibles con la existencia de una polimiositis. Se inici6 trata-
miento con corticoides con buena respuesta en cuanto al edema y
la debilidad muscular, persistiendo la disfagia.

Fig. 1. Biopsia muscular. Infiltrados inflamatorios de tipo crénico,
de predominio linfomonocitario. Fenémenos de degeneracion y
necrosis, con presencia de histiocitos.

El edema es una manifestacion clinica conocida en el caso de
las enfermedades inflamatorias como la dermatomiositis y la
polimiositis (2). Se trata de un edema sin févea, en general locali-
zado en la region periorbitaria o a nivel distal de las extremidades
(2-4). También estd descrita la afeccién en manos, brazos o tron-
co, generalmente bilateral y asociada a eritema de la regién dor-
sal de los antebrazos o de la parte superior del tronco en las der-
matomiositis (5). Asi mismo se han observado casos de edema
generalizado, relacionados con la presencia de dermatomiositis
juvenil de base autoinmune y con algunos casos de polimiositis
(2,6,7). En estos ultimos, la presencia de edema parece asociarse
a una alteracién grave de la musculatura bulbar, con presencia de
disfagia y/o disfonia importantes (6).

La aparicion brusca y unilateral del edema, sin asociacion a
manifestaciones cutdneas, ni a alteraciones autoinmunes, €S un
hecho excepcional y del cual no hemos encontrado casos descri-
tos en la literatura. Sin embargo, si es importante destacar en el
caso referido, la presencia de afectacion de la musculatura bulbar
en forma de disfagia, resistente al tratamiento esteroideo.
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Hemorragia digestiva de causa poco frecuente

Sr. Director:

La existencia de malformaciones congénitas en Intestino del-
gado comprende diversas formaciones tales como duplicaciones,
quistes, diverticulos, etc. La mayor parte de las manifestaciones
clinicas debidas a estas formaciones, como son la hemorragia
digestiva visible o la obstruccion intestinal se producen en edades
tempranas de la vida. Una vez que el sujeto se hace adulto, resul-
ta poco frecuente que dichas estructuras sean clinicamente sinto-
mdticas por lo que su diagnéstico en el mayor nimero de los
casos constituye un hecho accidental. En este caso se describe
una situacién poco frecuente en la que un diverticulo en intestino
delgado debuta clinicamente como una hemorragia masiva en un
paciente adulto

Varén de 31 afios de raza blanca, sin antecedentes familiares
de interés. No refiere cirugia previa. El paciente habia sido estu-
diado previamente hacia 4 meses por cuadro de rectorragia oca-
sional leve inespecifica. Se realiza colonoscopia que es informa-
da como normal. Tres dias previos a su ingreso el paciente acude
rectorragia con deterioro hemodinamico. Se realiza gastroscopia
que no detecta restos hematicos y posteriormente colonoscopia
que aprecia hemorragia activa; se progresa hasta inmediaciones
de ciego apreciando abundante paso de sangre fresca por valvula
ileocecal. Se plantea laparotomia exploradora de urgencia. En el
transcurso de la intervencion se aprecia intestino delgado hasta
yeyuno repleto de sangre; en la exploraciéon manual se objetiva
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