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Resumen

Descripción del caso: Paciente de 39 años que consulta por unas lesiones en cara posterior de
cuello y pliegue axilar principalmente, de años de evolución. Niega prurito o dolor. Ampliando la
anamnesis al sospechar el diagnóstico, el paciente refiere disminución de la agudeza visual.

Exploración y pruebas complementarias: Pápulas amarillentas confluyendo en placas, de aspecto
reticular, en cuello, pliegues axilares, hueco poplíteo y mucosa labial inferior (ver imágenes
adjuntas). Se solicita biopsia de piel, que confirma el diagnóstico e interconsultas con oftalmología
(retinografía con estrías angioides peripapilares) y cardiología (sin hallazgos patológicos).

Juicio clínico: Pseudoxantoma elástico.

Diagnóstico diferencial: Cutis laxa, síndrome de Ehlers-Danlos, xantoma plano difuso.

Comentario final: El pseudoxantoma elástico es un trastorno hereditario grave (gen ABCC6 que
codifica MRP6) que afecta al tejido elástico de la piel, a los vasos sanguíneos y los ojos. A la
manifestación cutánea descrita y las lesiones oculares mencionadas (que pueden llegar a producir
ceguera), pueden sumarse las hemorragias de origen digestivo, hipertensión arterial, infarto de
miocardio y accidentes cerebrovasculares en edades tempranas. Tiene una incidencia de 1 cada
50.000 personas. Suele comenzar a partir de los 20-30 años y su evolución es progresiva de forma
inexorable. Sin embargo, recientes estudios muestran la disponibilidad de tratamiento para las
complicaciones oculares y la posibilidad de reducir las comorbilidades con modificaciones en la
composición mineral de la dieta y con moléculas como el hidróxido de aluminio o la fetuína-A. El
médico de familia tiene un papel fundamental tanto en su diagnóstico -ya que a menudo el paciente
resta importancia a las lesiones o pasan desapercibidas-, como en su seguimiento, promoviendo
hábitos de vida saludables en el paciente y vigilando la aparición de posibles complicaciones que
pudieran requerir atención hospitalaria.
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