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ComuniCaCiones breves
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RESUMEN
El pseudoxantoma elástico o elastorrexis generalizada o Síndrome de Gröenblad-Strandberg, es un trastorno hereditario del 
tejido conectivo que afecta las fibras elásticas principalmente de la dermis, los ojos y el sistema cardiovascular. Está producido 
por mutaciones en el gen ABCC6 localizado en el cromosoma16p13:1, conllevando a la calcificación progresiva de las fibras 
elásticas. Se presenta el caso de un paciente femenino de 71 años de edad; con tiempo de enfermedad de 10 años con pápulas 
amarillentas de consistencia blanda en cuello y estrías angioides oculares. El estudio histológico mostró bandas de colágeno 
entrecruzadas, fibras elásticas fragmentadas y desordenadas.
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ABSTRACT
Elastic pseudoxanthoma, generalized elastorrhexis, or 
Gröenblad-Strandberg syndrome, is an inherited disorder of 
connective tissue that affects elastic fibers mainly in the dermis, 
eyes and cardiovascular system. It is produced by mutations 
in the ABCC6 gene located on chromosome 16p13:1, leading 
to progressive calcification of the elastic fibers. The case of a 
71-year-old female patient is presented; with 10 years disease 
time with yellowish papules of soft consistency in the neck and 
ocular angioid striae. The histological study showed interlaced 
collagen bands fragmented and disordered elastic fibers.
Key words: Pseudoxanthoma elasticum, angioid striae.

INTRODUCCIÓN

El pseudoxantoma elástico o elastorrexis generalizada o 
sistémica (síndrome de Grönbland-Strandberg), es una 
enfermedad hereditaria del tejido conectivo caracterizada 
por calcificación y fragmentación progresivas de las fibras 
elásticas en distintos tejidos, que incluyen piel, ojos y 
sistema cardiovascular. La prevalencia se estima en 1 de 
cada 25.000 a 100.000 habitantes, siendo dos veces más 
frecuente en mujeres.1

Las manifestaciones cutáneas pueden observarse desde la 
infancia o la adolescencia en forma de pápulas amarillentas 
con tendencia a la confluencia formando áreas de piel 
de aspecto laxo e hiperelástico inicialmente en el cuello, 
extendiéndose posteriormente en dirección caudal para 
afectar los grandes pliegues y la región periumbilical. Pocas 
veces en mucosas. Las lesiones dérmicas pueden aparecer 
en la segunda a tercera década de la vida.1

Presenta compromiso ocular: estrías angioides, las drusas 
en el nervio óptico y lesiones maculares pudiendo producir 
incluso ceguera. Adicionalmente puede tener insuficiencia 
vascular, sangrado de tubo digestivo y lesiones en el 
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sistema nervioso central.2 La hipertensión ocurre en muchos 
pacientes mayores de 30 años debido al daño de los vasos 
sanguíneos periféricos3. 
A continuación, se presenta el caso clínico de una 
paciente que acudió a la consulta externa del servicio de 
Dermatología del Hospital Nacional Arzobispo Loayza.

CASO CLÍNICO

Paciente femenino de 71 años de edad; con tiempo de 
enfermedad de 10 años con múltiples pápulas amarillentas 
de consistencia blanda de aproximadamente 1mm de 
diametro asintomáticas en caras laterales del cuello. 
(Figura Nº 1)
Fondo de ojo: estrías angioides; degeneración macular 
asociada a la edad, cicatriz macular, membrana neovascular 
en el ojo izquierdo.
Antecedentes: Falla cardíaca crónica, hipertensión arterial, 
prótesis valvular mitral. Los exámenes de laboratorio sin 
alteraciones. 
A la paciente se le practicó una biopsia de piel obteniéndose 
el siguiente resultado: Fibras elásticas en la dermis media 
tortuosas, desordenadas y fragmentadas. (Figura Nº 2 y 3) 

DISCUSIÓN

En el año 2000, se describe que el pseudoxantoma 
elástico es causado por mutaciones en el gen ABCC6 
localizado en el cromosoma16p13:1, principalmente en el 
hígado y el riñón y detectadas en el 90% de los casos.4 
La mutación afecta el transporte de péptidos aniónicos, 
lo que permite que algunos compuestos metabólicos se 
acumulen y provoquen la calcificación progresiva de las 
fibras elásticas.5

Los síntomas cutáneos suelen ser los primeros en 
aparecer, inicialmente en la niñez y progresa lentamente 
y más frecuente en mujeres.6 Se caracteriza por presentar 
pequeñas pápulas planas amarillentas, que se localizan en 
caras laterales del cuello, axilas, otros pliegues y mucosas. 
Pueden coalescer y formar grandes placas de distribución 

Figura Nº 1. Pápulas amarillentas blandas en cara lateral izquierda del cuello.

Figura Nº 2. Epidermis atrófica, con bandas de colágeno entrecruzadas. 
(10x, H-E)

Figura Nº 3. Fibras elásticas fragmentadas y desordenadas. (40x, Verhoeff)
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simétrica, adquiriendo el aspecto de “piel de gallina” 
o “empedrado”. La afectación de la mucosa suele ser 
asintomática y no requiere tratamiento específico.7

A nivel oftalmológico presenta estrías angioides que 
irradian desde el nervio óptico hacia la periferia, durante la 
segunda o tercera década de la vida, y rara vez interfieren 
en la agudeza visual. Una complicación de las estrías 
angioides es la neovascularización coroidea, como en el 
caso presentado, que genera hemorragias subretinianas, con 
síntomas como metamorfopsias y escotomas. Asimismo, la 
retina puede presentar ¨piel de naranja¨, pequeños puntos 
pigmentarios que le dan un aspecto moteado, localizado 
sobre todo a nivel periférico.8

Las manifestaciones cardiovasculares suelen presentarse 
entre los 30 y los 40 años. Hay pérdida de pulsos periféricos, 
claudicación intermitente, hipertensión renovascular, 
hemorragia digestiva alta aguda, angina de pecho inestable, 
enfermedad coronaria, la que suele ser más severa en 
hombres y requerir angioplastia o bypass y en forma 
menos frecuente, infarto agudo de miocardio9, alteración 
de la relajación miocárdica, alteración de las propiedades 
elásticas de la aorta, aterosclerosis acelerada. Además, se 
comunica asociación con prolapso de la válvula mitral10, 
como en nuestra paciente.
Los primeros intentos para clasificar al pseudoxantoma 
elástico los realiza Pope en 1975, quien describe cuatro 
formas de esta enfermedad, dos dominantes y dos 
recesivas. En el año 2010, Plomp y col realizaron una 
revisión del pseudoxantoma elástico y propusieron una 
actualización en la clasificación, que incluye al estudio 
genético, además de las manifestaciones tomadas en 
cuenta en clasificaciones anteriores.
Se clasifica clínicamente en: Tipo I, de herencia 
autonómica dominante o recesiva, más frecuentemente 
caracterizada por coroiditis, piel con apariencia de piel 
de naranja, hipertensión y angina de pecho; y Tipo II, de 
herencia autonómica dominante o recesiva, caracterizada 
por miopía, escleras azules, hiperelasticidad en las 
articulaciones y piel.2

La histopatología de la piel se informa con presencia de 
fibras elásticas en la dermis media tortuosas, aumentadas de 
volumen, fragmentadas, algo basofílicas porque contienen 
calcio. Las fibras elásticas se tiñen con los métodos de 
von Kossa, Verhoeff, y de un azul intenso con ácido 
fosfotúngstico y hematoxilina. También se recomienda el 
empleo de orceína3.

En la actualidad no hay un tratamiento efectivo ni especí-
fico, el manejo se enfoca en la prevención y tratamiento 
sintomático de sus complicaciones.
Si aparecen trastornos funcionales secundarios al exceso 
de piel, puede realizarse cirugía plástica, pero pueden 
aparecer retraso en la cicatrización y aparición de lesiones 
en la cicatriz por fenómeno de Köebner. Recientemente, 
se describió el uso de laser CO2 fraccionado. Frente a la 
presencia de neovascularización coroidea, se encontraron 
evidencias de buena respuesta al tratamiento con 
terapias biológicas intravítreas. El pronóstico depende 
fundamentalmente del grado de daño sistémico.11

Este caso es de interés, debido a la pluripatología que 
presentan los pacientes y cuyo hallazgo es de difícil 
diagnóstico. Nuestra paciente habiendo sido tratada por su 
patología cardiológica y oftalmológica no había tenido el 
diagnóstico holístico de su enfermedad. 
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