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RESUMO - Pseudoxantoma eldstico (PXE) é uma doenca hereditdria autossémica recessiva rara, com defeito molecular no gene
ABCCSb. Esta disfuncéo acarreta acimulo de cdlcio nos tecidos ocasionando degenerescéncia das fibras eldsticas, principalmente
do globo ocular, do sistema cardiovascular, e da pele. Apresenta-se nesse relato o caso de um paciente de 61 anos com PXE, com
diminuicdo da acuidade visual hd 5 anos e pdpulas amareladas, assintomaticas, nas axilas e pescoco hé 30 anos.
PALAVRAS-CHAVE - Calcinose; Estrias Angidides; Proteinas Associadas & Resisténcia a Miltiplos Medicamentos/genética; Pseu-
doxantoma Eldstico Pele.

Pseudoxanthoma Elasticum: Case Report

ABSTRACT - Pseudoxanthoma Elasticum (PXE) is a rare hereditary autosomal recessive disorder with a molecular defect in the
ABCC6 gene. This dysfunction causes accumulation of calcium that causes degeneration of the elastic fibers, mainly in the eyes, car-
diovascular system and skin. The case of a é1-year-old patient with PXE, with decreased visual acuity for 5 years and asymptomatic
yellowish papules in the underarms and neck for 30 years is presented.

KEYWORDS - Angioid Streaks; Calcinosis; Multidrug Resistance-Associated Proteins/genetics; Pseudoxanthoma Elasticum; Skin.

INTRODUCAO

Pseudoxantoma eléstico (PXE), também conhecido como
sindrome Grénblad-Strandberg, é uma doenca hereditdria
autossdmica recessiva rara, com uma prevaléncia estimada
de 1:50.000 habitantes da populagéo em geral. O defeito
molecular classicamente estd descrito no gene ABCC6 lo-
calizado no brago curto do cromossomo 16 e que codifi-
ca proteina envolvida em transporte celular cuja disfuncéo
acarreta acimulo de célcio nos tecidos.” As mulheres séo
mais comumente afetadas do que os homens (2:1). As ma-
nifestacdes clinicas sdo raramente presentes no nascimento
e geralmente tornam-se evidentes durante a segunda ou fer-
ceira década de vida,' como no caso que relatamos.

RELATO DE CASO

Homem, 61 anos, natural e procedente de SGo Paulo,
encaminhado pelo oftalmologista devido a diminuigdo da
acuidade visual hd 5 anos e pépulas amareladas, assinto-
mdticas, no pescoco e axilas desde hd 30 anos. O paciente

Figura 1 - Pépulas e placas amareladas em disposicdo linear e pele
flacida na lateral do pescoco.

é hipertenso hé& 20 anos, medicado com losartan 100 mg/
dia e hidroclorotiazida 25 mg/dia. Ao exame dermatolé-
gico, foram observadas pdpulas e placas amareladas em
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disposicdo linear com pele flacida e redundante afetando
regido lateral do pescogo (Fig. 1), axilas (Fig. 2), ombros,
virilhas e fossas popliteas. Foram observadas ainda, pépulas
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Figura 2 - Regido axilar: pele flécida, pdpulas e placas amareladas
em disposicdo linear.

amareladas na face interna de ldbio inferior (Fig. 3), que
surgiram pelos 6 anos. Paciente refere que o irméao tem alte-
ragdes cuténeas similares, assintomdticas, desde os 12 anos
de idade. A avaliacgo oftalmolégica, apresentava diminui-
¢éo da acuidade visual de ambos os olhos, maior & direita,
com estrias angioides & fundoscopia de ambos os olhos.
Foi realizado o tratamento laser, com melhoria discreta. A

Figura 3 - Papulas amareladas na face interna do lébio inferior.
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Figura 4 - Imagem panordmica demonstrando epiderme preservada.
Na derme média e profunda observa-se feixes basofilicos agrupados,
irregulares e edemaciados que correspondem as fibras eldsticas (H&E,

40x).

avaliacdo cardiolégica, revelou sinais ecocardiogréficos de
disfuncao diastélica discreta de ventriculo esquerdo e insufi-
ciéncia da valvula aértica também discreta. Néo havia evi-
déncia de claudicagdo intermitente dos membros inferiores e
os pulsos pediosos eram simétricos. A endoscopia digestiva
alta mostrou gastrite enantematosa do antro, pelo que o pa-
ciente foi encaminhado ao gastroenterologista.

Cortes histolégicos de bidpsia de pele da axila demons-
tram epiderme preservada. Na derme média e profunda
h& aumento de fibras eldsticas, irregulares e espessadas vi-
sualizadas nas coloracdes de hematoxilina-eosina (Fig. 4) e
Verhoeff. A coloracéo de von Kossa evidenciou os depésitos
de cdlcio nas fibras eldsticas distréficas (Fig. 5), caracteris-
ticas do PXE.

Figura 5 - Imagem demonstrando que os feixes basofilicos descri-
tos na figura 4, correspondem a fibras eldsticas aqui de cor enegrecida
(seta) devido aos depésitos de cdlcio (coloracdo de von Kossa, 400x).
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DISCUSSAO

O PXE é uma patologia relativamente rara caracterizado
por distdrbios da mineralizacdo do tecido conjuntivo com a
degeneracdo das fibras elésticas, envolvendo principalmente
o globo ocular, o sistema cardiovascular, e a pele,? como no
presente caso.

As lesdes cutéineas iniciais consistem em pequenas pdpu-
las amareladas ou cor da pele que se aglutinam progressi-
vamente em placas maiores e a pele afetada normalmente
torna-se laxa e enrugada.® Localizam-se inicialmente nas re-
gides laterais e posterior do pescogo e as pregas de flexdo,
incluindo axilas, regido inguinal, fossas antecubital e popli-
tea, e a drea periumbilical, sGo frequentemente envolvidos
durante a progressao da doenca. Podem também ocorrer le-
sées semelhantes localizadas & &rea genital e & mucosa oral,
especialmente do l&bio inferior, como as que se evidenciam
neste doente.?*

As manifestacdes oftalmoldgicas de PXE incluem, princi-
palmente, estrias angidides por lesdo da membrana de Bruch
(muito caracteristicas, mas ndo patognoménicas de PXE), de-
generagdo macular disciforme, pigmentagéo de retina, lesées
cometa, neovascularizagéo de coréide, hemorragias, e for-
macdo de cicatrizes na retina.*

As manifestagdes cardiovasculares sGo causa importan-
te de morbidade nestes doentes. Dentre elas podem-se citar
pulso periférico reduzido, hipertensé@o arterial, angina pec-
toris, e claudicag@o intermitente. Os pacientes com PXE tam-
bém podem desenvolver aterosclerose prematura devido a
calcificacéo da ldmina eldstica interna dos vasos e alteracées
na composigdo das lipoproteinas, reduzidos niveis de coleste-
rol HDL no plasma e hiperirigliceridemia, contribuindo assim
para uma incidéncia maior de enfarte agudo do miocdrdio
e acidente vascular cerebral.® A manifestagéo gastrointesti-
nal mais frequente é hemorragia digestiva devido erosées na
mucosa do antro.*

O exame histolégico apresenta aglutinacdo e calcifica-
¢bo das fibras elésticas e fragmentacdo de fibras elésticas
na derme média e profunda e também de vasos, o que é
responsdvel pelas manifestagdes sistémicas.® Deve ser feito
o diagndstico diferencial com a elastélise da derme papilar
semelhante a pseudoxantoma eléstico (EDP-PXE). Esta é uma
doenga com lesdes cuténeas semelhantes ao PXE, porém, a
coloragéo de von Kossa é negativa para cdlcio nas fibras elés-
ticas e ndo hd envolvimento sistémico.’

Né&o hd tratamento especifico para o PXE. No caso de
pregas de pele redundantes é possivel excisdo cirorgica. E
indispensével o seguimento com oftalmologista e cardiologis-
ta para monitorizar as complicacdes da doenca. O controle
de hipertensé@o e hiperlipidemia e a eviccdo de medicagdes
como d4cido acetil-salicilico e anti-inflamatérios ndo hormo-
nais, para diminuir o risco de hemorragias, nomeadamente
gastro-intestinais, sGo essenciais bem como atividade fisica
de impacto.! Hé relatos de beneficio de dietas com ingestéo
moderada de cdlcio.>8

No tratamento das complica¢des oculares tem-se utilizan-
do antagonistas do fator de crescimento endotelial vascular
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que impedem a neovascularizac¢do, reduzindo assim, a inci-
déncia da complicacdo mais grave, a perda de visdo.%1°

Para confirmagéo do diagnéstico clinico, detecgéo de por-
tadores e identificacdo pré-sintomdtica de individuos afetados
com histéria familiar de PXE, a identificacdo de mutacdes no
gene ABCCé pode ser utilizada. Por fim, os testes pré-natais
s@o possiveis, embora raramente realizados pelos pais que
consideram o risco de recorréncia da doenca.®

No caso relatado, o diagnéstico foi tardio e o paciente
|& apresentava complicagdes esperadas pela doenga, porém,
foi encaminhado para acompanhamento com cardiologista,
oftalmologista e gastroenterologista.
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