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RESUMEN

MANIFESTACIONES UROLOGICAS DEL PSEUDOXANTOMA ELASTICO: A PROPOSITO DE UN CASO

Caso clinico: Mujer de 21 afnos con estrias angioides retinianas y estrias cutaneas en axilas y cuello. Tras biopsia
cutanea con calcificaciones en las fibras elasticas de dermis, fue diagnosticada de Pseudoxantoma elastico. Remitida al
Servicio de Urologia por infeccién del tracto urinario inferior, en estudio ecografico renal present6 multiples focos hipereco-
génicos de pequeno tamario en la unién cortico-medular.

Comentarios: El Pseudoxantoma elastico es una rara enfermedad genética que se caracteriza por la fragmentacion y cal-
cificacion de las fibras elasticas de la piel y arterias. Las manifestaciones clinicas incluyen hipertensién, angor pectoris,
ictus, claudicacion intermitente, hemorragia digestiva alta, estrias angioides retinianas y estrias cutaneas. La ecografia se
caracteriza por la presencia de multiples focos hiperecogénicos a nivel del parénquima renal, pero este hallazgo no es espe-
cifico del Pseudoxantoma elastico. Sin embargo, la presencia de este patrén ultrasonografico en pacientes jéovenes con ano-
malias dermatologicas debe hacernos pensar en este sindrome dentro de las diferentes posibilidades diagnésticas. Aparte
de los hallazgos ecograficos descritos, s6lo una lesion ureteral en una paciente sometida a ureteroscopia ha sido descrita en
relacion al ambito urolégico de este sindrome. En nuestro caso, la relacion entre esta enfermedad y la presencia de infec-
cion urinaria recurrente no esta clara.

Palabras clave: Pseudoxantoma elastico. Ecografia. Infecciéon urinaria.

ABSTRACT

UROLOGIC FINDINGS IN PSEUDOXANTHOMA ELASTICUM: REPORT ONE CASE

Case report: A 21-year-old woman presented with retinal angioid streaks and yellowish streak skin abnormalities in neck
and axillary folds. Skin biopsy showed bluish-gray tangled masses of calcified elastic fibers in the mid-to lower dermis sug-
gestive of Pseudoxanthoma elasticum (PXE). She consulted in Urology Department for lower urinary tract infection. Renal
ultrasonography revealed multiple highly reflective foci in the corticomedullary junction.

Comment: Pseudoxanthoma elasticum is a rare genetic disorder characterised by fragmentation and calcification of
elastic fibers in the skin and media of arteries. Frequent manifestations include hypertension, angina pectoris, transient
cerebral ischemic attacks, intermittent claudication, upper gastrointestinal bledding, retinal angioid streaks and thickened
skin. A characteristic appearance of highly reflective foci in the renal parenchyma have been reported in patients with PXE,
but it’s not specific for this syndrome. However, the presence of this structural pattern in a young patient with dermatolo-
gical abnormalities should lead to the consideration of PXE in the differential diagnosis list. Besides ultrasonography fin-
dings, only a ureteral disruption case in a patient underwent ureteroscopic manipulation has been described to our know-
ledge. In our case, the true significance of these disease in recurrent urinary tract infection is uncertain.

Key words: Pseudoxanthoma elasticum. Ultrasonography. Urinary infection..

T
1 sindrome de Gronblad-Strandberg o cuadro de lesiones dermatologicas que se pen-
Pseudoxantoma Elastico (PXE) es una enfer- saba eran depositos de colesterol llamados xan-
medad hereditaria del tejido conjuntivo en el que tomas.
las fibras elasticas de la piel, retina y aparato car- Se estima una frecuencia de 1/100.000 indi-
diovascular fundamentalmente se calcifican, pro- viduos. Generalmente se diagnostica en el adulto
duciendo lesiones caracteristicas!. Fue descrito joven en la 22 y 32 décadas, siendo 2°5 veces mas
por primera vez hace unos cien afnos, como un frecuente en el sexo femenino®.
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Se trata de una enfermedad de etiologia des-
conocida, en la que se implican factores genéticos
con herencia autosémica recesiva, aunque se
han descrito formas autosémicas dominantes. El
gen defectuoso se localiza en el brazo corto del
cromosoma 16 (16p 13.1)2. Recientes estudios
han relacionado esta enfermedad con un déficit
en ciertos tejidos de una proteina de transporte
transmembrana, denominada ABCCB6, y cuya ba-
ja expresion motivaria una falta de sustratos de
la matriz extracelular, con perdida en el recambio
necesario del tejido conectivo®-3.

Clinicamente presenta una gran heterogenei-
cidad de unos pacientes a otros, dependiendo
del ntmero de organos implicados, y de su
grado de afectacion. Las primeras manifesta-
ciones clinicas son frecuentemente las dermato-
logicas, que aparecen como pequenas placas
amarillentas y de consistencia laxa en areas de
flexion: cuello, axilas y region inguinal. Suelen
progresar durante la infancia y adolescencia,
estabilizandose en la edad adulta. A nivel ocular
son patognomonicas las estrias angiodes,
secundarias a la rotura de la membrana elastica
de Burch, y son responsables de la ceguera pro-
ducto de la esclerosis de la retina y degenera-
cion macular. Se acompanan de hemorragias
retinianas. En el aparato cardiovascular se pro-
duce degeneracion del tejido conjuntivo de la
tinica media de los vasos, valvulas y miocardio,
pero respetando los vasos coronarios. Estos
cambios provocan calcificaciones de los vasos,
con signos de arteriopatia como son la claudica-
cion intermitente, angor e hipertension en el
15% de los casos, asi como hemorragias a dis-
tintos niveles, pero sobre todo gastrointestinales
hasta en un 10% de los pacientes®.

El diagnostico de confirmacion se realiza me-
diante biopsia de la piel o de paredes vasculares,
detectandose en el microscopio 6ptico depésitos
de calcio sobre las fibras elasticas®.

No existe un tratamiento curativo para el PXE.
El laser tiene resultados poco eficaces en tratar la
degeneracion macular. Las hemorragias reti-
nianas se previenen con suplementos vitaminicos
de tipo A, C, E, asi como de Zinc o Selenio. La
cirugia plastica para las lesiones cutaneas y la
cirugia cardiaca para las valvulopatias son otras
opciones de tratamiento!.
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Desde el punto de vista urologico, poco se
sabe sobre las manifestaciones del PXE sobre el
aparato genitourinario.

CASO CLINICO

Paciente mujer de 21 anos diagnosticada hace
6 meses de estrias angioides de retina asi como
de estrias amarillentas en piel de cuello y axila.
La biopsia cutanea mostroé depositos de calcio
sobre las fibras elasticas hinchadas, degeneradas
y fragmentadas sobre todo a nivel de la capa dér-
mica media e inferior, todo esto sugestivo de
Pseudoxantoma Elastico.

La paciente fue derivada al Servicio de Urolo-
gia por presentar clinica persistente en el ultimo
ano de infeccion del tracto urinario inferior, con
disuria, polaquiuria, estranguria y dolor supra-
pubico. El hemograma y bioquimica de sangre
estaban en rangos de normalidad, con buena
funcién renal. El sedimento urinario revelé piuria
con microhematuria. La infeccion urinaria fue
confirmada mediante urocultivo, que presento
positividad para E. coli. Tras tratamiento antibio-
tico especifico la paciente mejor6 temporalmente,
con nuevo cultivo positivo para E. coli a los 2
meses, decidiéndose iniciar el estudio urologico
mediante ecografia renal y vesical. A nivel renal
se demostro6 la presencia de multiples focos hipe-
rrefringentes de pocos milimetros que no dejaban
sombra posterior, fundamentalmente distribui-
dos en la unién corticomedular (Figura 1 y 2). No
aparecieron hallazgos significativos a nivel vesical.

Figura 1. Ecografia renal, corte longitudinal, que mos-
traba mililtiples focos hiperecogénicos sin sombra poste-
rior a nivel del parénquima.
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Figura 2. Mismo rinén en corte transversal que muestra
igualmente numerosas imagenes hiperrefringentes a
nivel de la unioén corticomedular renal.

Actualmente la paciente sigue un control multi-
disciplinar, con controles peridodicos por parte de
Urologia por sus infecciones de repeticion.

DISCUSION

El Pseudoxantoma Elastico es un raro desor-
den genético caracterizado por la fragmentacion y
calcificacién de las fibras elasticas de la piel y
tinica media de las arterias. Sus manifesta-
ciones clinicas incluyen hipertensiéon, angor pec-
toris, accidentes isquémicos transitorios cere-
brales, claudicacion intermitente, sangrado gas-
trointestinal, dolor abdominal intermitente, es-
trias angioides retinales y estrias cutaneas. No
existe un tratamiento especifico para el PXE y el
manejo va encaminado hacia un diagnoéstico
precoz con un tratamiento anticipado de las posi-
bles complicaciones!.

La aparicion ecografica de multiples focos hi-
perecogénicos en el parénquima renal ha sido
descrito en pacientes afectos de PXE, pero no es
especifico para este sindrome’. Sin embargo, la
presencia de este patron ecografico en un pa-
ciente joven con alteraciones cutaneas debe lle-
varnos a considerar el PXE dentro de los posibles
diagnoésticos diferenciales.

En el caso descrito, se llego al diagnostico de
PXE mediante la realizacién de biopsia cutanea,
siendo esta la técnica mas idonea tal y como se
describe en otros casos de la literatura®. La apa-
ricion de multiples focos hiperecogénicos a nivel
renal en el estudio ecografico, patron igualmente
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descrito en otros casos de PXE ya publicados”8,
nos lleva a pensar que se trata de una asociacion
clara entre ambos, puesto que el fenomeno de la
calcifilaxis, descrito en pacientes con este sin-
drome®, y por el cual existe una distribucion ge-
neralizada de calcificaciones a nivel de los tejidos
y de los vasos sanguineos, explicaria el porqué de
la presencia de este hallazgo ecografico en una
paciente con PXE, sin necesidad de confirmacién
histopatologica.

Hallazgos sonograficos similares han sido des-
critos tambien en pacientes con hipercalciuria;
calcionosis®; hipervitaminosis D; en hiperparati-
roidismo 1° y 2¢; infeccion oportunistas renales
en pacientes con SIDA por Pneumocystis carinii,
Mycobacterium avium-intracellulare y citomegalo-
virus?; en rifiones trasplantados con rechazo cro-
nico y en ninos con hipertension arterial secun-
daria a enfermedad de pequeno vaso. Y por otro
lado, en pacientes con PXE han aparecido focos
hiperecogénicos en otras visceras como pancreas
y bazo!°.

La apariencia ecografica encontrada en los
pacientes con PXE se ha relacionado con un
aumento en la reflectividad de las arterias inter-
lobares y arcuatas del rinoén secundaria al depo-
sito de calcio, idea con la cual estamos de
acuerdo. En algunos estudios mediante eco-
Doppler no se ha demostrado un descenso del
flujo sanguineo a nivel de la zona afectada por
estos multiples focos hiperecogénicos!!. Sin
embargo algunos autores han descrito como la
degeneracion de las fibras elasticas de la tunica
media de las arterias conduce a una calcificacion
y fragmentacion de éstas, con una subsiguiente
proliferacion de la intima causando una obstruc-
cion de la luz vascular!'?. Estos cambios estarian
asociados con una aterosclerosis temprana que
motivaria la aparicion de claudicacion intermi-
tente, hipertension renovascular, dolor abdomi-
nal recurrente y angor pectoris.

El PXE no ha tenido una especial relevancia
en el ambito de la Urologia. Ademas de los
hallazgos ecograficos descritos, hemos encon-
trado en la revisién bibliografica realizada un
caso de lesion ureteral en un paciente diagnosti-
cado de este sindrome y sometido a ureteroscopia
por una litiasis ureteral'3. Los autores comentan
en este articulo que la falta de elasticidad ure-
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teral secundaria al PXE pudo ser un factor preci-
pitante de la lesion ureteral tras la manipulacion
ureteroscopica, recomendando un especial ma-
nejo de las presiones en estos pacientes.

Otras manifestaciones nefrourologicas des-
critas han sido la presencia de hipertension reno-
vascular, relacionado con el aumento de la resis-
tencia vascular intrarrenal secundaria a la obs-
truccion progresiva de la luz de los vasos rena-
les!'?. También se han descrito lesiones cutaneas
con biopsia diagnostica para PXE en pacientes
con insuficiencia renal cronica terminal de causa
incierta sometidos a hemodialisis durante largos
periodos de tiempo!4. Se han asociado igualmen-
te la aparicion de quistes a nivel renal y adrenal
en estos pacientes!®.

En cuanto a las infecciones urinarias bajas de
repeticion que referia la paciente por nosotros
presentada, creemos que se trata de un cuadro
de cistitis recurrente habitual en pacientes jove-
nes de sexo femenino, sin clara relacién con el
PXE que la paciente sufria, y cuya asociacién por
ahora no habia sido descrita.
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