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Acromegalia

La acromegalia está causada por un exceso de hormona de cre-
cimiento (GH) que tiene lugar durante la edad adulta, después
del cierre epifrsario, y se debe prácticamente siempre a un ade-
noma acidófilo hipofrsario secretor (La hipersecreción de hor-
mona de crecimiento durante la infancia, antes del cierre epifi-
sario, da lugar a gigantismo.)

| . La presentación es en la cua¡ta a quinta décadas de la vida.
2. Signos

a. Piel. Hiperhidrosis, seborrea, acné y, en mujeres. hirsutismo
b. Cara. Rasgos toscos: labios gruesos, pl iegues nasolabia-

les exagerados, arcos supraorbitarios prominentes (Fig.
20.1) y aumento de tamaño de la mandíbula (prognatis-

mo) (Fig. 20.2) con maloclusión dental.

F ig .  20 .1
Acromegalia

Radiografía simple de cráneo en una acromegalia que muestra un
aumento de la mandíbula con ensanchamiento del ángulo
mandibular (prognatismo), aumento del seno frontal,
engrosamiento de la bóveda craneal y ensanchamiento de la fosa
hioofisaria. lCortesía de S Ghiacv.)

c,

Enfermedades s¡stém¡cas

Aumento de tamaño de la cabeza, manos, pies. lengLra
(Fig. 20.3) y órganos internos.

Fig.20.3
Macroglosia en una acromegalia.

3. Las complicaciones incluyen artrosis (Fig 20.a), síndromc
del túnel carpiano, rniocardiopatía, hipertensión, enf'ermedad
respiratoria, diabetes mellitus, disft-rnción gonadal y neuro-
patía.

Fig.2O.4
Radiografía simple de las manos en una acromegalia que muestra
picos y ganchos de las falanges terminales, aumento del tamaño
de los huesos con inserciones musculares orominentes
y cambios artróticos precoces. (Cortesía de S Ghiac¡)

4. Pruebas diagnósticas. El diagnóstico se puede confirmar
mediante la deterrninación de los valores de GH en respues-
ta a un plueba de tolerancia oral a la glucosa. Los individuos
normales muestran supresión de las cifras de GH por debajo
de 2 mU/1. En cambio, en la acromegalia los valores de GH
no bajan y pueden aumentar de forma paradójica.

5. Las opciones de tratamiento incluyen bromocript ina (un

agonista de la dopamina de acción prolongada), radioterapia
(haz externo o por implantación de barras de itrio en la hipó-
fi sis) e hipofisectomía transesfenoidal.

Fig. 20.2
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ó. Signos oftálmicos

a. Comunes. Hernianopsia bitemporal y atrofia óptica.

b. Raros. Estrías angioides y nistagmus en vaivén de Maddox.

Arterit is de células g¡gantes

La arteritis de células gigantes (ACG) es una arleritis necrotizan-

te granulomatosa (Fig. 20.5) con predilección por las arterias de

glande y mediano calibre, especialtnente la temporal superficial.

oftálmica. ciliar posterior y vertebral proximal. La gravedad y la

extensión de la ¿rf-ectación se asocian con la cantidad de tejido

elástico en la rnedia y la irdventicia. Las ¿rrterias intracraneaies.

que poseen poco tejido elástico, suelen estar respetadas.

l .  La  presentac ión  sue le  ser  en  la  sépt ima u  oc tava  décadas

de la vida con lo siguiente:

ct. Dolor del cuero cabelludo, que se aprecia prirnero al pei-

nalse, y es un síntoma f iecuente.

b. CeJalea, ¿i veces intensa, que puede localizarse en la zona

fi 'ontal,  occipital o temporal,  aunque puede ser míts gene-

ralizada.
c. La claudicación mandibular es prácticamente patogno-

mónica. Está causada por isquemia de1 lnasetero y produ-

ce dolor al hablar y al masticat'.

d. Lapolimialgia reumátic¿ se caracteriza por dolor y rigi-

dez de los grupos musclrlares proximales (típicarnente los

hombros) .  Sue le  ser  peor  por  la  mañat ta  y  después de l

ejercicio y puede preceder a los síntot las craneales en

vaftos meses.

e. Síntomas inespecíJicos como dolor cervical, pérdida de

peso, fiebre, sudoración nocturna, mareo y depresión son

fiecuentes.

.f, Ceguera de inicio brusco con un malestar sistémico míni-

rno (arteritis oculta) es poco frecuente.

2. Otros signos

a. La arteritis temporal superficial se caracteriza por la pre-

sencia de arterias engrosadas, dolorosas, inf lamadas y

nodulares (Fig. 20.6), que no pueden aplanarse al compri-
mirlas contra el cráneo El pulso está presente inicialmen-
te, pero más tarde desaparece, un signo que sugiere fuer-
temente una ACG, ya que la presencia de una arteria
temporal superficial no pulsátil es muy inhabitual en una
persona normal. En los casos muy graves puede producir-
se una gangrena del cuero cabelludo (Fig. 20.7)

NB.' La mejor local ización para explorar el pulso es inme-

diatamente oor delante del oabellón auricular.

b. Complicaciones. Aneurismas disecantes, insuficiencia

aórt ica. infarto de miocardio, insuficiencia renal y acci-

dente vascular del tronco cerebral.

i'r]t{ry1

F ig .20 .ó
Arteria temporal superficial dilatada y tortuosa en una arteritis
de células gigantes.

Fig.20.7
Necrosis del cuero cabelludo en una arteritis de células gigantes.

3. Pruebas diagnósticas

a. La velocidad de sedimentación globular (VSG) suele

estar muy elevada, con valores superiores a 60 mm/h. Para

interpretar IaVSG hay que recordar 1o siguiente:



o LaVSG normal es igual aproximadamente a la mitad de
la edad en los hombres: es 5 mm más elevada en las
muJeres.

o Cifras de VSG de 40 mm/h pueden ser <<normales>> en
personas diabéticas y en el anciano.

o Aproximadamente el20Vo de los pacientes con ACG
tienen unaVSG normal.

b. Laproteína C reactiva está invariablemente aumentada y
puede resultar útil cuando la VSG es equívoca.

c. Labiopsia de la arteria temporal (BAI) debe realizarse si
se sospecha unaACG.
o Nunca deben suspenderse los corticoides durante la

biopsia, que idealmente debe realizarse al cabo de 3
días de haber iniciado su administración.

o Los corticoides administrados durante más de 7 días
pueden eliminar la evidencia de arterit is activa; sin
embargo, esto no ocurre siempre y la biopsia debe lle-
varse a cabo aunque el tratamiento con corticoides se
haya iniciado considerablemente pronto. Esto tiene dos
motivos; primero, si resulta positivo, justifica la admi-
nistración a largo plazo de corticoides en una población
con una elevada predisposición a sus efectos secunda-
rios. Si resulta negativo, justif ica de alguna forma la
retirada del tratamiento con corticoides.

o En los pacientes con afectación ocular es recomendable
obtener la biopsia del lado ipsilateral. La localización
ideal es la sien porque evita lesionar la rama principal
del nervio auriculotemporal.

. Hay que obtener al menos 2,5 cm de la arteria y exami-
nar secciones seriadas a causa del fenómeno de <lesio-
nes intercaladas>: segmentos de pared arterial histoló-
gicamente normal pueden alternar con segmentos de
infl amación granulomatosa.

r La falta de pulsación puede hacer que la biopsia de la
arteria temporal resulte difícil, especialmente en manos
inexpertas; no es infrecuente que se extirpe y se envíe
para su examen histológico un fragmento nervioso.

4. El tratamiento implica la administración de corticoides
sistémicos (uer Capítulo 18)

5. Signos oftálmicos
a. Comunes . Neuropatía óptica isquémica anterior.
b. Poco frecuentes. Amaurosis fugax, manchas algodono-

sas, oclusión de la arteria central de la retina, oclusión de
la arteria ciliorretiniana y parálisis de los nervios motores
oculares (habitualmente una parálisis del tercer par que
respeta la pupila).

c. Raros. Síndrome isquémico ocular.

Artrit is idiopática juvenil

La artritis idiopática juvenil (AIJ) es una artritis inflamatoria de
al menos 3 meses de duración y que se produce en niños antes
de los 16 años de edad. La proporción mujeres:hombres es 3:2.
Los pacientes son seronegativos para el factor reumatoide IgM.
Sin embargo, en Norleamérica, IaAIJ suele denominarse artritis
<<reumatoide>> juvenil.

Enfermedades sistémicas

l. Presentación. Según el inicio y la extensión de la afecta-
ción articular durante los primeros 6 meses, los tres tipos de
presentación son los siguientes:
a. La AIJ de inicio pauciarticular supone cerca del 60Vo de

los casos. Afecta a las niñas con una frecuencia cinco
veces superior a los niños y con un pico máximo de edad
al inicio de alrededor de 2 años. La artritis afecta a cuatro
o menos articulaciones, generalmente las rodillas (Fig.
20.8), aunque los tobillos y las muñecas pueden afectar-
se también. Algunos pacientes de este subgrupo perma-
necen con afectación pauciarticular, mientras que otros
desarrollan posteriormente una poliartritis. Alrededor del
l5%o de los niños son positivos para los anticuerpos anti-
nucleares (ANA).
o La uveítis es común en este grupo y afecta a cerca del

207o de los niños. Los factores de riesgo de uveítis son
el inicio precoz de la AIJ y los hallazgos positivos de
ANA y HLA-DR5.

Fig .20 .8
Artritis idiopática juvenil pauciarticular que afecta a las rodillas.

La AIJ de inicio poliarticular supone otro 20Vo de los
casos. Afecta a las niñas unas tres veces más que a los niños
y su inicio puede producirse a lo largo de toda la infancia.
La artritis afecta a cinco o más articulaciones, tanto peque-
ñas como grandes y de forma simétrica (Fig. 20.9). Los sig-
nos sistémicos son leves o están ausentes. Alrededor del
407o de los niños son positivos para los ANA.
o La uveítis se produce en cerca del 57o de los casos.
La AIJ de inicio sistémico supone cerca del 207o de los
casos. La enfermedad ocurre con igual frecuencia en niños

c.



Fig.20.9
Artritis idiopática juvenil poliarticular.

y en niñas y se puede presentar a cualquier edad. Los sig-
nos sistémicos incluyen fiebre alta remitente, exantema
maculopapular transitorio, linfadenopatía generalizada,
hepatoesplenomegalia y serositis. Inicialmente, la artralgia
o la artritis pueden ser mínimas o estar ausentes, y sólo una
minoría de pacientes desarrolla posteriormente una poliar-
tritis progresiva. El término <<enfermedad de S/lll>> se reser-
va actualmente para pacientes de este subgrupo.
. No se produce uveítis.

2. Las opciones de tratamiento incluyen fisioterapia, AINE y
metotrexato a dosis bajas.

3. Signos oftálmicos. Uveítis anterior crónica.

Artritis psor¡ás¡ca

La artritis psoriásica es una espondiloartropatía que afecta a
alrededor dellVo de los pacientes con psoriasis. La enfermedad
afecta a ambos sexos por igual y se asocia con una prevalencia
aumentada deHLA-821 y HLA-B17.

l. La presentación es en la tercera o cuarta décadas de la vida.
2. Signos

a. Piel
¡ Psoriasis en placas (lo más frecuente): áreas de color

rosa-salmón bien delimitadas y cubiertas por gruesas

placas plateadas que suelen verse en las superficies de
extensión y el cuero cabelludo (Fig. 20.10).

¡ Psoriasis flexural: lesiones rosadas sin descamación.
que afectan habitualmente a la ingle y el periné.

o La psoriasis pustulosa se caracteriza por lesiones pustu-
losas en las palmas y las plantas, en asociación con des-
camación y eritema.

¡ La psoriasis eritrodérmica se caracteriza por eritema y
descamación graves, a menudo con formación de pús-
tulas, que afectan al tronco y las piernas.

b. Laartritis puede adoptar uno de los siguientes patrones:
o Afectación asimétrica de las articulaciones interfalángi-

cas distales que puede dar lugar a deformidades en
forma de salchicha (Fig. 20.11).

o Afectación periférica pauciarticular.
o Afectación periférica simétrica similar a Ia artritis reu-

matoide.
. La artritis mutilante que afecta a algunos dedos es rara
¡ Espondilitis anquilosante asociada.

F ig .20 .11
Deformidades en forma de salchicha de los dedos en una
artritis osoriásica.

Fig .20 . l0
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c. Distrofia ungueal. Punteado, depresión transversa y oni-
cólisis (Fig. 20.12).

Fig.20.12
Distrofi a ungueal psoriásica.

3. Tratamiento. AINE, corticoides intraarticulares; la enfer-
medad grave puede precisar fármacos citotóxicos.

4. Signos oftálmicos
a. Poco frecuentes . Uveítis anterior aguda.
b. Raros. Conjuntivit is, queratit is y queratoconjuntivit is

seca.

Artritis reumato¡de

La artr i t is reumatoide IAR) es una enfermedad sistémica

autoinmune car acterizada por u na poliartropatía inflamatoria

simétrica, destructiva y deformante, en asociación con un espec-

tro de manifestaciones extraarticulares y anticuerpos antiglobu-
lina circulantes, denominados factores reumatoides. Afecta a las

mujeres con mayor frecuencia que a los hombres.

l. La presentación es en la cuarta década de la vida y ocasio-

nalmente en la infancia (artr i t is reumatoide juveni l) .  La

enf'ermedad se caracteriza por reagudizaciones que alternan

con fases de quiescencra.

2. Signos
a. Artritis

o Afectación simétrica de las pequeñas articulaciones de
las manos y los pies. La inflamación afecta típicamente

a las articulaciones interfalángicas proximales y respe-

ta las articulaciones interfalángicas distales. Las articu-
laciones metacarpofalángicas y del tobillo también sue-

len estar afectadas.
¡ Afectación menos frecuente de hombros, codos, cade-

ras y columna cervical.
¡ La inestabilidad articular secundaria a inflamación cró-

nica puede dar lugar a subluxación y deformidades,
como desviación cubital de las articulaciones metacar-
pofalángicas (Fig. 20. l3).

b. Piel. Fenómeno de Raynaud, vasculitis (Fig. 20.14), nódu-

Ios subcutáneos (Fig. 20. l5) y en ocasiones pioderma gan-

srenoso.

Fig.2O.14
Vasculitis cutánea en una artritis reumatoide.

Fig.  20.15
Nódulos reumatoides.

3.  Compl icaciones
r Nódulos pulmonares y fibrosis
¡ Neuropatía multifocal.
. Artritis séptica.
¡ Amiloidosis secundaria.
¡ Síndrome del túnel carpiano.

F i g . 2 0 . l 3
Deformidad cubital de la mano derecha en una artritis reumatoide.
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4. Las opciones de tratamiento incluyen AINE, sales de oro,
o-penicilamina, hidroxicloroquina, sulfasalazina, corticoides
y agentes citotóxicos.

5. Signos oftálmicos
a. Comunes. Queratoconjuntivitis seca (síndrome de Sjó-

gren secundario).
b. Poco frecuentes. Escleritis y queratitis ulcerativa periférica
c. Raros. Síndrome adquirido de la cubierta del tendón obli-

cuo supenor.

Colit is ulcerosa

La colitis ulcerosa (CU) es una enfermedad inflamatoria recu-
rrente, idiopática y crónica, que afecta al recto y se extiende en
dirección proximal hasta afectar también a todo o parte del
intestino grueso. La enfermedad se caracteriza por ulceración
superficial difusa de la mucosa intestinal con el desarrollo de
abscesos de las criptas y seudopoliposis (Fig. 20.16). Los
pacientes con una enfermedad de larga evolución tienen un ries-
go aumentado de presentar carcinoma de colon.

F ig .20 . l ó
Colitis ulcerosa.

l. La presentación es en la segunda o tercera décadas de la
vida con diarrea sanguinolenta, espasmos abdominales bajos,
urgencia para defecar y tenesmo. Los síntomas generales son
cansancio, pérdida de peso, mareos y fiebre.

2. Signos extraintestinales
a. Mucocut¿ineos. Ulceración aftosa oral, eritema nodoso y

pioderma gangrenoso.
b. Esqueléticos. Acropaquia, artritis asimétrica de la extre-

midad inferior, sacroileítis y espondilitis anquilosante.
c. H epátic os . Hepatitis autoinmune, colangitis esclerosante

y colangiocarcinoma.
d. Vasculares. Trombosis arterial y venosa.

3. Pruebas diagnósticas. Endoscopia y biopsia.
4. Las opciones de tratamiento incluyen corticoides sistémi-

cos, sulfasalazina, agentes inmunosupresores y colectomía.
5. Signos oftálmicos

a. Poco frecuentes. Uveítis anterior aguda, infiltrados cor-
neales periféricos y conjuntivitis.

b. Raros.Papilitis.

Diabetes mellitus

La diabetes es un trastol'11o metabólico frecuente que se caracte-
riza por una hiperglucemia sostenida de gravedad variable
secundaria a la falta de insulina endógena, a su efrcacia dismi-
nuida o a ambas cosas. La enfermedad afecta aproximadamente
al27o de la población en Reino Unido. Aunque hay cierto grado
de superposición, la diabetes se puede dividir en dos tipos:

l. Diabetes tipo | (diabetes mellitus insulinodependiente,
DMID, diabetes de inicio juvenil), que se produce habitual-
mente entre los 10 y los 20 años de edad, con síntomas agu-
dos de polidipsia, poliuria, nicturia y pérdida de peso. Existe
una asociación con HLA-DR3 y HLA-DR4. Se hapostulado
que la destrucción autoinmune de las células de los islotes
pancreáticos interviene en la patogenia. Los diabéticos tipo I
suelen ser delgados y manifiestan una falta total de insulina;
pueden presentar cetoacidosis y precisan insulina para con-
trolar 1a glucemia

2. Diabetes tipo 2 (diabetes mellitus no insulinodependiente,
DMNID, diabetes de inicio en la madurez), que en cambio se
produce habitualmente entre los 50 y los 70 años de edad.
Los diabéticos tipo 2 suelen tener un exceso de peso y mani-
fiestan una deficiencia relativa de insulina y/o resistencia
periférica a la insulina. El control metabólico suele requerir
dieta y fármacos antidiabéticos orales. Posteriormente algu-
nos pacientes pueden precisar insulina para controlar la glu-
cemia, aunque muchos siguen siendo no insulinodependien-
tes. La diabetes tipo 2 suele ser inicialmente asintomática y
se descubre por casualidad. De forma alternativa, puede pre-
sentarse con infecciones recurrentes de Ia piel, vulva o glan-
de del pene o, raramente, con complicaciones como hemo-
rragia vítrea.

3. Pruebas diagnósticas
o Una concentración de glucosa en ayunas superior a

6,7 mmol/l o más.
. Una concentración aislada de glucosa superior a 10,0 mmol/l

o más.
o Se realiza una prueba de tolerancia oral a la glucosa sólo si

el diagnóstico es incierto.
¡ La hemoglobina glucosilada (HBAlc) refleja la cifra pro-

medio de glucosa sanguínea durante las 6 semanas previas
Normalmente, el 4-87a de la hemoglobina está glucosila-
do; valores superiores a éste reflejan un control glucémico
inadecuado y son el mejor indicador de la eficacia del tra-
tamiento, más que una determinación aislada de la cifra de
glucosa.

o La determinación de glucosuria en la orina es un medio
crudo e inadecuado de monitorizar el control diabético.

4. Tratamiento. Los diabéticos tipo 1 precisan insulina; los
diabéticos tipo 2 requieren una pauta que incluye reducción
de peso, ejercicio físico y control de la dieta, a menudo en
combinación con agentes hipoglucemiantes orales y/o insu-
lina. Los f¿írmacos hipoglucemiantes orales incluyen las sul-
fonilureas (p. ej., glicazida, glipizida) y las biguanidas (p. ej .
metformina). También es importante tratar de forma agresir ir
cualquier problema asociado, especialmente la hipertensión
y la hiperlipidemia.
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5. Complicaciones sistémicas
a. Renales. La nefropatía se caracteriza inicialmente por

proteinuria microscópica. A veces puede producirse una
enfermedad renal grave que da lugar a insuficiencia renal
que requiere diálisis o trasplante

b. Vasculares Aceleración de la aterosclerosis de las afterias
coronarias y de las extremidades inferiores. La afectación
grave de las piernas puede causar ulceración isquémica y
gangrena de los pies y los dedos (Fig. 20.17)

Fig.20.17
Gangrena diabética.

c. Neurológicas
. La polineuropatía sensorial afecta principalmente a los

pies con una distribución <en guante y calcetín>, y
puede causar úlceras perforantes neuropáticas no dolo-
rosas en los puntos de presión en las plantas (Fig. 20. I 8)
y artropatía degenerativa (articulaciones de Charcot)
(Fig 20 l9).

¡ Puede haber parálisis de los pares craneales -clásica-

mente parálisis del tercer par con respeto de la pupila-
debido a afectación de los pequeños vasos

Fig .  20 .18
Ulceración neurooática diabética.

Fig. 20.t 9
Articulaciones de Charcot.

d. Las manifestaciones cutáneas incluyen aumento de la
susceptibilidad a las inf-ecciones por bacterias y hongos
(Fig.20.2O, aparición de ampollas en los pies y los dedos,
necrobiosis l ipoídica (Fig 20 2 I ) y l ipodistrofia en los
lugares de inyección de la insulina (Fi9.20.22) y granulo-
ma anular.

NB.' La neuroDatía combinada con insuficiencia vascular
aumento de la susceptibi l idad a la infección suelen dar lugar
a gangrena en las extremidades (pie diabético).

Fig.20.20
Moniliasis.

ó. Signos oftálmicos
a. Comunes. Retinopatía e iridopatía (aumento de la trans-

iluminación del iris).
b. Poco Jiecuentes . Cambios en la refracción, aceleración de

la catarata senil, rubeosis iridis, parálisis de los nervios
motores oculares e hialosis asteroide.

c. Raros. Papilopatía, disociación pupilar luz-cerca, catarata
de inicio asudo v mucormicosis rinoorbitaria.
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Fig.2O.21
Necrobiosis l ipoídica.

Fig.2O.22
Lipodistrofia diabética.

Distrofia miotónica

La distrofia miotónica (enfermedad de Steinert) se caracteriza
por retraso de la relajación muscular después de interrumpir el
esfuerzo voluntario (miotonía). El locus génico está en 1 9q I 3 3

l. La herencia es autosómica dominante.
2. La presentación es en la tercera o sexta décadas de la vida

con debil idad de las manos y dif icultad para caminar. Las
generaciones sucesivas muestran un inicio progresivamente
más precoz y una mayor gravedad de la enfermedad, un
fenómeno denominado <anticipación>.

3. Signos
a. Periféricos. Dificultad para relajar un apretón de manos

(FiS. 20.23), consunción muscular y debilidad.

Dificultad en Ia relajación de un apretón de
distrofia miotónica.

b. Centrales. Expresión facial apenada (Fi9.20.24) causada
por consunción facial bilateral con mejil las huecas y
habla confusa por afectación de la Iengua y los músculos
faríngeos

c. Otros. Calvicie frontal en los hombres (Fig. 20.25), hipo-
gonadismo, anomalías endocrinas leves, miocardiopatía,
enfermedad pulmonar, deterioro intelectual y cambios
óseos.

4. Pruebas diagnósticas. La electromiografía muestra poten-
ciales miotónicos y miopáticos, con aumento de la cifra séri-
ca de creatincinasa.

5. El tratamiento incluye ejercicio y prevención de las con-
tracturas.

Fig.2O.24
Expresión facial apenada en una distrofia miotónica.

Fig.20.2s
Expresión facial apenada, calvicie frontal y catarata derecha en
una distrofia miotónica.

Fig.20.23
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ó. Signos oftálmicos
a Comunes. Cataratas estrelladas de inicio precoz y ptosis.
b. Poco frecuentes. Oftalmoplejía externa, disociación pupi-

lar luz-cerca, retinopatía pigmentaria leve y presión intra-
ocular baja.

Eccema atópico

3. Las opciones de tratamiento incluyen emolientes, prepa-
raciones de brea de alquitrán y corticoides tópicos.

4. Signos oftálmicos
a. Comunes. Madarosis y blefaritis estafilocócica.
b. Po c o fre c u e nt e s . Quer atoconj untivitis crónic a, qu erato -

cono y catarata de inicio precoz.
c. Raros . Desprendimiento de retina.

El eccema atópico (dermatitis) es un trastomo cutáneo idiopáti-
co y a menudo familiar que puede asociarse con asma y fiebre
del heno.

l. La presentación es con prurito intenso en la época de lac-
tante, aunque puede darse a cualquier edad.

2. Signos
¿. El eccema facial suele verse en lactantes y consta de

pápulas pruriginosas, secas y eritematosas (Fig.20.26).
ó. El eccema flexural (Fig.20.27) suele aparecer más tarde

con afectación simétrica de las flexuras del codo y las
rodillas, muñecas y tobillos, con piel seca, liquenihcada o
excoriada.

Fig.20.26
Eccema infantil.

Fig.2O.27
Eccema del adulto.

Enfermedad de Behget

La enfermedad de Behget es un trastorno idiopático, multisistémi-
co y recurrente que afecta típicamente a hombres jóvenes de las
regiones orientales del Meditenáneo y Japón. Se asocia con una
prevalencia aumentada del HLA-851 y su subtipo HLA-BwS1.

l. La presentación es en la tercera o cuarta décadas de la vida
con lesiones localizadas como ulceraciones aftosas.

2. Criterios diagnósticos mayores
a. La estomatitis aftosa oral recurrenle es un hallazgo uni-

versal. Una úlcera aftosa típica es dolorosa y aplanada con
una base necrótica amarillenta. Aparece en grupos, que
pueden afectar a la lengua (Fig. 20.28), encías, labios y
mucosa oral.

Fig. 20.28
Ulceración aftosa en una enfermedad de Behcet.

Las lesiones cutóneas incluyen eritema nodoso (Fig.
20.29), acneiformes (Fig. 20.30), tromboflebitis subcu-
tánea, exantema papulovesiculopustuloso e hipersensi-
bilidad. Esta última se puede estudiar mediante la prue-
ba cutánea con <punciones> (patergia), en 1a que se
forma una pústula después de arañar la piel con una
aguja (Fig. 20.31) o frotando la piel y demostrando la
aparición de líneas correspondientes (dermatografismo)
(Fig.20.32).
Ulceración genital recurrente del pene (Fig. 20.33) y eI
escroto en los hombres y de los labios y la vagina en las
mujeres.
Uveítis, anterior y posterior.

b.

d.
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Fig.20.29
Lesiones cutáneas parecidas al eri tema nodoso en una
enfermedad de Behget. (Cortesía de B Noble )

Fi9.20.30
Lesiones cutáneas acneiformes en una enfermedad de Behcet.
lCortesía de B Noble )

HIFF

F i g . 2 0 . 3 l
Pústula formada después de una punción en una enfermedad de
Behget (prueba de patergia positiva). (Cortesía de B. Noble )

F ig .  20 .32
Hipersensibi l idad cutánea demostrada mediante presión en la
piel (dermatografismo) en una enfermedad de Behget. (Cortesía
de B Nob le  )

Fig. 20.33
Ulceración tenital en una enfermedad de Behget.

Criterios diagnósticos menores
a. Artrit is qLre af'ecta a rodil las. tobil los y oc¿rsionalmentc

articulaciones sacroi líaca".
Epididimitis.
Ulc eración inte stinal.
Vasculares. Tlomboflebitis obliterante de venas superfi-
ciales y profundas (Fig. 20 34), oclusión de los grandes
vasos arteriales y tbrmación de aneurismas.
Neurológicos Síndromes del tronco cerebral y meningo-
encelal l t ls.

Enfermedad de  Behget  comple ta  Cuat ro  c r i te r ios
mayores que aparecen de fbrma simultánea o en momentos
diferentes
Enfermedad de Behget incompleta. Uno de los siguientes:
¡ Tres criterios mayores
¡ Dos criterios mayores y dos menores.
¡ Uveítis y otro criterio mayor.
¡ Uveítis y dos criterios menores.
Tratamiento
a. Tetraciclina o corticoide s tópicos para laq lesiones locales

como úlceras orales o genitales.

á. Las opciones terapéuticas sistémicas incluyen cort icoi-
des, a menudo combinados con colchicina, azatioprina.
ciclosporina, clorambucilo y levamisol.

3 .

b.
c,
d.

e.

4.

5.

6 .
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Fig. 20.34
Venas superficiales dilatadas secundariamente a una
tromboflebitis obliterante orofunda en una enfermedad de
Behget. (Cortesía de B. Noble.)

7. Signos oftálmicos
a. Comunes. Uveítis anterior, vitritis y retinitis.
b. Poco frecuentes . Perrflebitis retiniana oclusiva. periarte-

ritis y edema de retina.

Enfermedad de Crohn

La enfermedad de Crohn (ileítis regional) es una enfermedad
recurrente, idiopática y crónica caractertzada por inflamación
granulomatosa, no caseosa y multifocal que afecta a todo el
espesor de la pared intestinal. Generalmente afecia a la región
ileocecal (Fig. 20.35), aunque puede afectar a cualquier parte
del tracto gastrointestinal, incluyendo la boca.

Fig. 20.35
Enfermedad de Crohn que afecta a la región ileocecal.

l .  La presentación es en la segunda o tercera décadas de
Ia vida con fiebre, pérdida de peso, dianea y dolor abdominal.

2. Manifestaciones extraintestinales
a. Orales. Glositis (Fig. 20.36) y ulceración aftosa.

b. Cutáneas. Eritema nodoso, pioderma gangrenoso (Fig.

20.37) y psoriasis.

Fig. 20.3ó
Glositis en una enfermedad de Crohn.

Fig.20.37
Pioderma gangrenoso en una enfermedad de Crohn.

c. Esqueléticas. Acropaquia, artritis periférica aguda, sa-
croileítis y espondilitis anquilosante.

3. Las complicaciones incluyen obstrucción intestinal debida
a formación de estenosis (Fig. 20.38), fístulas perirrectales,
abscesos y fisuras, y hepatopatía.

4. Las pruebas diagnósticas son endoscopia y biopsia.
5. Las opciones de tratamiento incluyen soporte nutricional,

corticoides, antibióticos, inmunosupresores y cirugía.
ó. Signos oftálmicos

a. Poco frecuentes. Uveítis anterior aguda, conjuntivitis,
epiescleritis e inf,rltrados corneales periféricos.

b. Raros, Perif lebitis retiniana.

Fig .20 .38
Enema de bario aue muestra
de rosa>> en una enfermedad

estrechez y ulceración <en espina
de Crohn. (Cortesía de S Ghiacy.)
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Enfermedad de Lyme Esclerosis múltiple

La enfermedad de Lyme (borreliosis) es una infección causada
por una espiroqueta, Borcelia burgdorferi, que se transmite a
través de la mordedura del vector, la garrapata lxodes ricinus.
Las manifestaciones sistémicas son complejas y es mejor cata-
logarlas como precoces y tardías.

l. El estadio precoz se presenta varios días después de la mor-
dedura con una lesión cutánea progresiva anular que es
patognomónica (eritema crónico migrans) y que puede
acompañarse de síntomas constitucionales y linfadenopatías.
Puede durar varias semanas y se resuelve incluso sin trata-
miento. Las complicaciones, neurológicas (parálisis de pares
craneales, meningitis) y cardíacas (defectos de conducción,
miocarditis), pueden aparecer al cabo de 3-4 semanas des-
pués de las manifestaciones iniciales.

2. Las complicaciones tardías, generalmente artritis crónica de
grandes articulaciones, pueden aparecer después y causar
problemas durante años. También puede haber polineuropa-
tía y acrodermatitis crónica.

3. Las pruebas diagnósticas incluyen PCR y ELISA.
4. El tratamiento se realiza con doxiciclina oral o ceftriaxo-

na endovenosa para la afectación neurológica
5. Signos oftálmicos

a. Comunes. Fotofobia, dolor, edema periocular y conjunti-
v l t rs .

b. Poco frecuente s. Queratitis, uveíti s anterior, uveítis inter-
media, neurit is óptica, neurorretinit is y parálisis de los
pares craneales.

c. Raros. Coroiditis multifocal periférica y periflebitis reti-
ntana.

Enfermedad por arañazo de gato

La enfermedad (fiebre) por arañazo de gato es una infección

subaguda causada por un bacilo gramnegativo peqoeño, Barto-

nella hensela¿, que se transmite por el arañazo o la mordedura

de un animal infectado, generalmente un gato.

l .  La presentación es a cualquier edad con una pústula en el

lugar de la inoculación seguida de síntomas constitucionales,

linfadenopatía y eritema nodoso.
2. La enfermedad diseminada es rara, aunque puede af'ectar

a individuos inmunocomprometidos. Se caracteriza por

encefalitis, hepatitis, neumonía, esplenomegalia, formación

de absceso esplénico y osteomielitis.

3. Las pruebas diagnósticas incluyen hemocultivo y título de

anticuerpos inmunofl uorescentes.
4. El tratamiento se rcal iza por vía oral con doxicicl ina y

rifampicina; el microorganismo también es sensible a cipro-

fl oxacino y cotrimoxazol.

5. Signos oftálmicos

a. Poco frecu¿zl¿s. Neuroretinitis.

b. Raros. Síndrome oculoglandular de Parinaud, uveít is

intermedia, retinitis multifocal aguda, periflebitis retinia-

na v desorendimiento de retina exudativo.

La esclerosis múltiple (EM) es una enfermedad idiopática,
remitente y desmielinizante que afecta a la sustancia blanca
dentro del SNC.

| . La presentación es en la tercera o cuarla décadas de la vida
con afectación remitente/recurrente que tiene lugar con una
frecuencia al azar y de una duración impredecible.

2. Signos
a. Médula espinal. Debilidad, rigidez, trastornos esfinteria-

nos y pérdida sensorial con una distribución <en pantalón>.
b. Tronco cerebral. Diplopía, nistagmus, disartria y disfagia.
c. Hemisferio cerebral. Hemiparesia, hemianopsia y disfasia.
d. Psicológicos. Pérdida intelectual, depresión, euforia y

demencia.
3.  Los s ignos t ransi tor ios inc luyen e l  s igno de Lhermi t te

(sensación eléctrica al f lexionar el cuello), síndrome disar-
tria-desequilibrio-diplopía y f'enómeno de Uhthoff (empeo-
ramiento progresivo de la visión u otros síntomas con el ejer-
cicio o aumento de la temperatura corporal)

4. Pruebas diagnósticas
a. Lapunción lumbar muestra la existencia de leucocitosis,

cifra de lgG > 15o/o de las proteínas totales y bandas oli-
goclonales en la electroforesis de proteínas.

b. La RNM muestra la presencia de placas periventriculares
ovoideas y en el cuerpo calloso con sus ejes largos per-
pendiculares a los bordes ventriculares (ver Figs. 18.24 y
18.25) .  Las p lacas de desmiel in ización aguda pueden
realzarse con gadolinio en las imágenes con carga Tl.

5. Las opciones de tratamiento son corticoides sistémicos e
interferón beta- I a.

ó. Signos oftálmicos
a. Comunes. Neurit is óptica (generalmente retrobulbar),

oftalmoplejía internuclear y nistagmus.
b. Pocofrecuentes.Desviación oblicua, parálisis de los ner-

vios motores oculares y hemianopsia.
c. Raros. Uveítis intermedia v periflebitis retiniana.

Esclerosis sistémica

La esclerosis sistémica es una enfermedad del tejido conectivo
idiopática y crónica que afecta a la piel (esclerodernia) y los órga-
nos internos, af'ectando fiecuentemente a mujeres por debajo de
los 50 años de edad. El riesgo de afectación de los órganos inter-
nos es proporcional a la extensión de la afectación cutánea. La

esclerosis sistémica puede ser (a) lünitada, (b) difusa, (c) sin escle-

rodetmiay (d']l solapada con otras enfermedades autoinmunes.

l. La presentación es en la cuarta a sexta décadas de la vida

con un fenómeno de Ravnaud.
2 .  S ignos

a. Piel
o Engrosamiento y estiramiento de la piel en manos. pies,

cara y tronco (Fig. 20.39) que dan lugar a un aspecto

céreo.
o La fibrosis subcutánea causa retracción de la piel, afila-

miento de los dedos con pérdida de los pulpejos (escle-



Fig.20.39
Esclerodermia que afecta a la piel abdominal.

rodactilia) (Fig.20.40) y depósito subcutáneo de calcio
(calcinosis).

o Suele desarrollarse un aspecto facial típico caracÍ.eriza-
do por una expresión fija, movimientos restrictivos de
los labios y <afrlamiento> de la nariz.

b. órganos
o Dismotilidadesofágica,
¡ Enfermedad del corazón, pulmones y riñón.
o Artritis leve y miositis.

Fig.20.40
Esclerodactilia.

3. P ruebas d iagnósticas. Anticuerpos antinucleares positivos
en el suerojunto con otros autoanticuerpos; biopsia cutánea.

4. El tratamiento no resulta satisfactorio.
5. Signos oftálmicos

a. Comunes. Estiramiento de los párpados y telangiectasia.
b. Po c o fre c u e nt e s . Querctoconj untivitis seca.
c. Raros. Acortamiento de los fondos de saco conjuntivales

y cambios vasculares, epiescleritis nodular, excavaciones
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esclerales, manchas algodonosas retinianas y zonas de no
perfusión coroidea que sólo se ven con angiografía con
fluoresceína.

Esclerosis tuberosa

La esclerosis tuberosa (enfermedad de Bourneville) es una faco-
matosis caracterizada por la tríada (a) epilepsia, (b) retraso
mental y (c) adenoma sebóceo, aunque no están presentes todos
los síntomas de forma invariable.

l. La herencia es autosómica dominante.
2. Signos

a. Piel
o De forma universal, hay un adenoma sebáceo, que

consta de pápulas rojas hbroangiomatosas con una dis-
tribución en mariposa alrededor delanartz y las meji-
llas (Fig. 20.41).

Fig.20.41
Adenoma sebáceo en una esclerosis tuberosa.

¡ Las manchas en hoja de fresno son zonas hipopigmen-
tadas en el tronco (Fig.20.aZ), piernas y cuero cabellu-
do. En los niños con la pigmentación cutánea dispersa
se detectan mejor empleando luz ultravioleta, bajo la
cual emiten fluorescencia (lámpara de Wood).

o Las manchas de chagrín (piel de zapa) son un engrosa-
miento difuso sobre la región lumbar (Fig.20.ar.

o Placas f,rbrosas en la frente (Fig.20.44).
. Apéndices cutáneos (molluscum fibroso pendular).
o Manchas café con leche.
. Hamartomas subungueales (Fig. 20.45).
Neurológicos. La presencia de hamartomas cerebrales
astrocíticos dispersos es universal (F ig. 20.aq.
Hematomas viscerales. Renales (angiomiolipomas) y car-
díacos lrabdomiomas).

b.



Fig.2O.42
Mancha en hoja de fresno en una esclerosis tuberosa.

Fig.20.43
Manchas de chagrín (piel de zapa) en una esclerosis tuberosa.

Fig.2O.44
Adenoma sebáceo extenso y una placa fibrosa en la frente en
una esclerosis tuberosa.

Fig.2O.45
Hamartoma subungueal del dedo meñique del pie en una
esclerosis tuberosa.

Fig.2O.46
TC axial que muestra un hamartoma astrocítico
periventricular (Cortesía de K Nischal )

3. El tratamiento supone el control de la epilepsia y el trata-
miento del trastorno mental y de conducta.

4. Signos oftálmicos
a. Comunes. Astrocitomas retinianos en eI 50Vo de los casos.
b. Poco frecuentes.l4aÍchas hipopigmentadas en el iris y la

retina, papiledema y parálisis del sexto par pueden produ-
cirse debido a aumento de la presión intracraneal.
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Espondilitis anquilosante

La espondilitis anquilosante (EA) es una espondiloartropatía,
que supone principalmente la existencia de inflamación, calcifr-
cación y hnalmente osificación de los ligamentos y las cápsulas
de las art iculaciones, con el resultado de anquilosis ósea del
esqueleto axial. Afecta típicamente a los hombres, el 90% de los
cua les  son HLA-827 pos i t i vos .

l. La presentación es al principio de la vida adulta con el ini-
cio insidioso de dolor y rigidez de la parte baja de la espalda
o las nalgas. Esto es inicialmente peor después de la inactivi-
dad, pero puede agravarse al levantar peso.

2. Signos
a. Artritis. En orden de frecuencia, las articulaciones más

afectadas son las sacroilíacas, columna, caderas, costillas
y hombros. Tiene lugar una limitación progresiva de los
movimientos espinales (Ftg.20.41); de forma caracterís-
tica, la columna queda fijada en flexión. La reducción de
la movilidad de la caja torácica puede predisponer a infec-
ción pulmonar.

b. Entesopatía de la fascia plantar y el tendón de Aquiles.

Fig.2O.47
Limitación de la f lexión espinal en una espondil i t is anquilosante
avanzada.

3. Asociaciones. Enfermedad inflamatoria intestinal (artritis

colítica)
4. Complicaciones. Fibrosis pulmonar apical,  insuficiencia

aórtica y defectos de conducción cardíaca.
5. Pruebas diagnósticas. La VSG está aumentada. La radio-

logía de las articulaciones sacroilíacas pone de manifiesto la
existencia de osteoporosis yuxtaarticular en las primeras eta-
pas, seguida posteriormente de esclerosis y obliteración ósea
de la articulación Los ligamentos espinales pueden mostrar
también calcif icación (<columna en bambú>) (Fig. 20.a8),
como muchas otras articulaciones afectadas por el proceso
inflamatorio.

ó. Las opciones de tratamiento incluyen fisioterapia, AINE,
sulfasalazina e inyecciones intraarticulares de corticoides
Puede ser necesaria la corrección quirúrgica de las deformi-
dades óseas.

7. Signos oftálmicos. Uveítis anterior aguda en el 30% de los

F ig .20 .48
Grave afectación espinal en una espondilitis anquilosante
con puentes óseos por sindesmófitos (<columna en bambú>).
(Cortesía de S. Ghiacy.)

Estenosis carotídea

La estenosis carotídea se refiere a un estrechamiento areromato-
so, a menudo asociado con ulceración. en la bifurcación de la
arteria carótida común. La irregularidad de la pared del vaso
puede actuar como fuente de émbolos cerebrales y retinianos
compuestos por plaquetas y fibrina (émbolos blancos) o peque-
ños fragmentos de material ateromatoso (placas de Hollenhorst).

l. La presentación es en la séptima a la novena décadas de la
vida con:
. Ataques isquémicos retinianos transitorios (amaurosis

fugax).
o Oclusión de la arteria retiniana.
. Ataques isquémicos cerebrales transitorios.
¡ Accidente vascular cerebral.
o Síndrome isquémico ocular.
¡ Retinopatía diabética asimétrica -el ojo ipsilateral tiende a

estar relativamente respetado-.
2. Signos

a. La palpación de las arterias carótidas cervicales del
paciente debe hacerse de forma suave para evitar el des-
prendimiento de un trombo. Una estenosis grave o com-
pleta se asocia con un pulso carotídeo disminuido o
ausente. Otros pulsos periféricos pueden estar también
disminuidos en la aterosclerosis generalizada.

b. La auscultación sobre una estenosis parcial da lugar a un
ruido que se detecta mejor con la campana del estetoscopio.
Es importante auscultar a lo largo de todo el recorrido de la
arteria y pedir al paciente que contenga la respiración. El
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ruido más grave es el que tiene un tono alto y es blando por-
que indica la existencia de una estenosis rígida. Cuando la
luz está estrechada un 90% o más, el ruido desaparece.

3. Pruebas diagnósticas
a. La exploración doble es una prueba diagnóstica no inva-

siva que supone la combinación de una ecografía en tiem-
po real y de alta resolución junto con un análisis con Dop-
pler del flujo (Fig. 20.49).

Fig.2O.49
Ecografía con Doppler color que muestra una estenosis carotídea.

b. La an gio grafía c o n re s o nanc ia magn é tic a no es i Ilvas i r, a

y es exacta (Fig. 20.5{))

c. La angiografía carotídea es el método más exacto (Fig.

20.51), pero tiene un riesgo in-rportante de complicacio-
nes. Su resolución se puede mejorar mediante la retirada
(sustracción) digital de las interferencias de base, 1o que
deja sólo la imagen arterial (Fig 20 52).

F i g . 2 0 . 5 f
Arteriografía sin sustracción que muestra una estenosis grave
de la arteria carótida interna derecha. (Cortesía de D Thomas )

Fig.20.s2
Arteriografía con sustracción digital que muestra una estenosis
grave de la arteria carótida interna derecha. (Cortesía de D.Thomas )

Fig.  20.50
Angiorresonancia que muestra una estenosis grave de la arteria
carótida interna derecha. (Cortesía de D.Thomas )
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4. EI tratamiento tiene como objetivo prevenir el accidente
vascular cerebral y la afectación visual permanente de la
siguiente forma:
a. Medidas generales para corregir los factores de riesgo

asociados como consumo de tabaco, hipertensión, diabe-
tes, obesidad, hipercolesterolemia y arritmias cardíacas.

b. Tratamiento antiplaquetario.
. Aspirina 75-300 mg cada día.
o Aspirina combinada con dipiridamol 200 mg cada día,

si la aspirina sola no es efectiva
¡ Clopidogrel 75 mg cada día, si las otras medidas no son

efectivas.
c. Anticoagulantes orales como la warfarina si persisten los

ataques isquémicos cerebrales transitorios a pesar del tra-
tamiento antiplaquetario.

d. La endarterectomía carotídea (Fig. 20.53) está indicada
en pacientes con estenosis sintomática superior al.707o.

Fig .20 .53
Cicatriz después de endarterectomía carotídea.

5. Signos oftálmicos
a. Comunes.Amaurosis fugax.
b. Pocofrecuentes.Placas de Hollenhorst y oclusión de la

arleria retiniana.
c. Raros. Retinopatía hipotensiva (flujo lento) y síndrome

isquémico ocular.

G ranulomatosis de Wegener

La granulomatosis de Wegener es un trastorno granulomatoso
multisistémico idiopático caracterizado por una vasculitis gene-
ralizada d,e los vasos pequeños que afecta predominantemente al
tracto respiratorio y los riñones. Afecta a los hombres con mayor
frecuencia que a las mujeres.

l. La presentación es en la quinta década de la vida, a menu-
do con síntomas pulmonares.

Signos
a. Tracto respiratorio

¡ La afectación del tracto respiratorio superior por infla-
mación granulomatosa necrotizante puede dar lugar a
perforación del tabique nasal, deformidad nasal en silla
de montar y fístula nasal-paranasal.

¡ La afectación del tracto respiratorio inferior puede dar
lugar a lesiones nodulares, infiltrados y cavitación con
niveles líquidos (Fig. 20.54).

F ig.20.54
Radiografía de tórax que muestra una cavitación en una
granulomatosis deWegener. (Cortesía de S Ghiacy.)

b. Órganos
¡ Glomerulonefritis necrotizante, con insuficiencia renal.
o Vasculitis focal que afecta al bazo, corazón y glándulas

suprarrenales.
c. N eurológicos. Polineuritis y meningoencefalitis.

3. Pruebas diagnósticas. Los anticuerpos anticitoplasma de
neutrófilo (c-ANCA) se encuentran en más del 907o de los
pacientes con enfermedad grave.

4. El tratamiento se realiza con corticoides sistémicos v
ciclofosfamida.

5. Signos oftálmicos
a. Comunes . Obstrucción nasolagrimal y dacriocistitis.
b. Po c o fre c ue nte s . Esclerítis y queratitis ulcerativa periféri ca.
c. Raros. Seudotumor orbitario y periarteritis retiniana oclu-

slva.

Hipertensión

La hipertensión suele ser idiopática (esencial) y ocasionalmente
es secundaria a un trastorno renal o metabólico.

2.
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l. La presentación suele ser en Ia quinta o sexta décadas de la
vida.

2. Signos. Elevación de la presión arterial por encima de
1 40/90 (aunque el grado de elevación necesario para el diag-
nóstico de hipertensiónvaría con la edad).

3. Complicaciones
o Hipertrofia ventricular izquierda y la insuficiencia pos-

terlor.
. Aumento del riesgo de aterosclerosis que da lugar a car-

diopatía coronaria y accidente vascular cerebral.
¡ Enfermedad renal.

4. Las opciones de tratamiento son la modificación del estilo
de vida (ejercicio, reducción del peso, disminución de la
ingesta de sal y del consumo de alcohol) y tratamiento far-
macológico (diuréticos, betabloqueantes, bloqueantes de los
canales del calcio, inhibidores de la ECA, antagonistas del
receptor de la angiotensina II y alfabloqueantes).

5. Signos oftálmicos
a. Comunes. Arterioloesclerosis retiniana y oclusión de una

rama de la vena retiniana.
b. Pocofrecuentes Retinopatía, oclusión de la arteria reti-

niana, macroaneurisma de la arteria retiniana, neuropatía
óptica isquémica anterior, infartos coroideos y parálisis de
los nervios motores oculares.

c. Raros. Desprendimiento de retina exudativo (en la eclamp-
sia).

Homocist inur ia

La homocistinuria está causada por una deficiencia de cistatio-
nina-B-sintetasa, lo que da lugar a la acumulación de homocis-
teína y metionina. El cuadro es fenotípicamente similar al sín-
drome de Marfan, pero con una tendencia a la trombosis.

| . La herencia es autosómica recesiva.
2. Signos

¡ Pelo rubio con rubicundez malar (Fig. 20.55).

F ig.20.55
Pelo rubio y rubicundez malar en una homocistinuria.

. Hábito marfanoide, pero la aracnodactilia es infrecuente.

. Retraso mental y trastorno psiquiátrico.
3.  Compl icaciones

. Osteoporosis y fracturas por aplastamiento espontáneas.
o Trombosis en cualquier vaso y a cualquier edad, especial-

mente en el postoperatorio y posparto.
4. El tratamiento se realiza con piridoxina oral para reducir

Ios valores de homocisteína y metionina.
5. Signos oftálmicos

a. Comunes . Ectopia lentis
b. Poco frecuentes . Mtopía y desprendimiento de retina.

Infección genital por Chlomydio

La infección genital por Chlamydia se transmite sexualmente y
está causada por los serotipos D-K de ChLamydia trachomatis.

l. En f os hombres la infección por ChLamydia es la causa más
frecuente de <uretritis inespecífica> (NSU) y de . uretritis no
gonocócica> (NGU). También puede causar epididimitis y
actuar como desencadenante de la enfermedad de Reiter

2. En las mujeres Chlamydia puede causar piuria aséptica,
cervicitis, salpingitis, peritonitis y perihepatitis (síndrome de
Fitz-Hugh-Curtis). La salpingitis crónica puede dar lugar a
infertilidad.

3. Tratamiento. Doxiciclina 100 mg cada 12 horas durante
7 días o una dosis única de azitromicina 1.000 mg.

4. Signos oftálmicos
a. Poco frecuentes. Conjuntivitis folicular del adulto.
b. Raros. Conjuntivitis neonatal.

Lepra

La lepra (enfermedad de Hansen, hanseniasis) es una infección
granulomatosa crónica causada por un baci lo ácido-alcohol

resistente, Mycobacterium leprae. No se conoce el modo exac-

to de infección, aunque el tracto respiratorio superior parece ser
probablemente la puerta de entrada.

l .  La lepra lepromatosa es una infección mult isistémica
generalizada con lesiones extensas en la piel, nervios perifé-

ricos, tracto respiratorio superior, sistema reticuloendotelial,
ojos, huesos y testículos Los signos importantes son:
a. Piel. Eritema nodoso, placas (Fig. 20.56) y nódulos (Fig.

20.s1).
b. Nariz. Engrosamiento de la mucosa y nanz en silla de

montar (Fig. 20.58).
c. Neuroló gicos. La neuropatía periférica da lugar a pérdida

de la función sensorial, autónoma y motora.
o La neuropatía sensorial favorece los traumatismos que

pueden dar lugar a acortamiento de los dedos (Fig.
20.59) por un gran número de mecanismos.

o La neuropatía autónoma da lugar a piel seca, hsurada y
con tendencia a la infección: a menudo a esto se añade
una infección bacteriana secundaria, con gran destruc-
ción de los teiidos.
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F ig.20.5ó
Placas cutáneas lepromatosas.

Fig. 20.s7
Nódulos cutáneos lepromatosos

. La neuropatía motora se ejemplif,rca por la deformidad
de la <mano en garra>, debido a parálisis del nervro
cubital.

Fig. 20.58
Nariz en forma de silla de montar en una lepra.

Fig.20.59
Acortamiento de los dedos en una lepra. (Cortesía deT Ffytche )

2. Lalepra tuberculoide está limitada a la piel y los nervios
periféricos.
a. Piel. Lesiones anulares, anestésicas e hipopigmentadas,

con los bordes sobreelevados (Fig. 20.60).
b. Nervios Engrosamiento de Ios nervios sensoriales cutá-

neos.
3. El tratamiento se realiza con dapsona, rifampicina y clofa-

zlmlna.

4. Signos oftálmicos
a. Comunes. Madarosis y lagoftalmos debido a parálisis del

séptimo par. Queratitis neurotróflca debida a afectación
trigeminal.

b. Poco frecuentes Uveítis anterior.
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Fig.20.ó0
Zonas cutáneas hipopigmentadas en una lepra.

Lupus er¡tematoso sistém ¡co

EI lupus eritematoso sistémico (LES) es una enfermedad
autoinmune y no organoespecífica del tejido conectivo, caracte-
rizada por numerosos autoanticuerpos e inmunocomplejos cir-
culantes, que median entre una vasculit is diseminada y una
lesión tisular. Afecta predominantemente a mujeres jóvenes.

l. La presentación es en Ia tercera a quinta décadas de la vida
con fatigabilidad sin afectación específica de un órgano. De
forma alternativa, la enfermedad puede presentar una aftral-
gia simétrica.

2. Signos
a. Mucocutáneos. Exantema facial <en alas de mariposa>

(Fig. 20. 6 1 ), exantema discoide (F ig. 20.62), vasculitis,
telangiectasia, fotosensibilidad, alopecia, ulceración oral
y fenómeno de Raynaud.

b. Musculoe squelétic os. Artritis, miositis y tendinitis.
c. Renales. Glomerulonefritis.
d. Cardiovasculares. Pericarditis, endocarditis, miocarditis

y oclusiones arteriales y venosas.
e. Pulmonares. Pleuresía, atelectasias y <pulmones enco-

gidos>.

f. H ematop oy étic o s . Anemia, trombocitopenia, linfopenia y
leucopenia.

g. Reticuloendoteliales. Esplenomegalia y linfadenopatía.
h. Neurológicos. Polineuritis, parálisis de los pares cranea-

les, lesiones de la médula espinal, epilepsia, accidente
vascular cerebral y psicosis.

3. Pruebas diagnósticas
r LaVSG está elevada, pero la proteína C reactiva no suele

estarlo

Fig.20.61
Exantema <en alas de mariposa> en un lupus er¡tematoso
sistémico.

F19.20.62
Lupus discoide.

r Pueden existir diversos autoanticuerpos incluyendo anti-
coagulante del lupus, antifosfolípido y antinucleares.

4. Las opciones de tratamiento incluyen antipalúdicos,
AINE, corticoides y agentes citotóxicos.
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5. Signos oftálmicos
a. Comunes. Madarosis y queratoconjuntivitis seca.
b. Poco frecuentes . Queratitis ulcerativa periférica.
c. Raros . Escleritis, vasculitis retiniana y neuropatía óptica.

Miastenia grav¡s

La miastenia gravis es una enfermedad autoinmune en la que los
anticuerpos median la lesión y la destrucción de los receptores
de acetilcolina en el músculo estriado. La afectación resultante
de la conducción neuromuscula¡ da lugar a debilidad y fatigabi-
lidad de la musculatura esquelética, pero no de los músculos
cardíaco e involuntarios. La enfermedad afecta a las mujeres
con una frecuencia que es el doble que entre los hombres. La
miastenia puede ser (a) ocular, (b) bulbar o (c) generalizada.

| . La presentación suele ser en la tercera década de la vida, pero
puede ocurrir en cualquier momento después del primer año de
edad, habitualmente con ptosis o diplopía. Los pacientes con
afectación generalizada presentan fatiga no dolorosa a menudo
desencadenada por el ejercicio, que puede empeorar hacia el
final del día y provocada por las infecciones o el estrés.

2. Signos. El signo más importante es la fatigabil idad, que

afecta a la musculatura de las piernas y la encargada de la
expresión facial, movimientos oculares, masticación y habla.
a, Periféricos. Debilidad, especialmente de los brazos y los

músculos proximales de las piernas. Puede haber una con-
sunción muscular petmanente en los casos de larga duración.

b. Faciales. Falta de expresión (facies miopática) y ptosis.

c. Bulbares. Dificultades para tragar (disfagia), hablar (di-
sartria) y masticar.

d. Respiratorios.La dificultad para respirar es rara, pero
grave.

3. Pruebas diagnósticas
¡ Prueba con edrofonio positiva (ver Capítulo l8).
. Aumento de las cifras de anticuerpos frente al receptor de

1a acetilcolina en suero.
o TC (Fig. 20.63) o RNM del tórax para detectar la presen-

cia de un timoma, que ocurre en eI I}Vo de los pacientes.
Los pacientes por debajo de los 40 años de edad sin timo-
ma suelen tener un timo hiperplásico; en los pacientes
ancianos el timo suele ser normal (atrófico).

4. Las opciones de tratamiento son fármacos anticolinesterasa
(piridostigmina, neostigmina), corticoides, fármacos inmuno-
supresores (azatioprina, ciclosporina), plasmaféresis, inmuno-
globulinas endovenosas y timectomía. Los pacientes con mias-
tenia ocular pura no suelen beneficiarse de la timectomía.

5. Signos oftálmicos
a. Comunes. Ptosis y diplopía. Incapacidad para mantener la

mirada hacia arriba. Signo de <fasciculación palpebral>
de Cogan. Debilidad del orbicular de los ojos con com-
promiso del cierre palpebral.

b. Po c o fr e c u e nt e s . Oftalmoplej ía seudointernuclear.

NB.' Puede haber defectos extraños de la motilidad
lar; por lo tanto, la miastenia debe tenerse en cuenta en el
diagnóstico diferencial de cualquier trastorno de la motil i-
dad ocular que no siga un patrón reconocido.

Fig. 20.ó3
TC del mediastino que muestra un timoma.
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Neurofibromatos¡s- |

La neurofibromatosis- I (NF- 1 , enfermedad de von Reckling-
hausen) es una facomatosis que afecta principalmente al creci-
miento celular de los tejidos nerviosos. El locus génico se
encuentra en I 7ql 1 .

L La herencia es autosómica dominante con penetrancia irre-
gular y expresividad variable.

2. Signos
a. Tumores neurales en el SNC y en nervios craneales, peri-

féricos y simpáticos.
b. Esqueléticos. Talla baja, macrocefalia (cabeza grande)

leve (Fig. 20.64), hemiatrofia facial (Fig. 20.65), ausencia

Fig.2O.64
Microcefalia leve en una neurofibromatosis-1.

Fig.20.ós
Hemiatrofia facial derecha y fibromas molluscum en una
neurofibromatosis-1 .

del asa mayor del hueso esfenoides (verFig. 1 8. I I 7), esco-
liosis y adelgazamiento de la corteza de los huesos largos.

c. Piel
o Manchas de café con leche, que son placas planas y de

color marrón claro (Figs. 20.66c y 20.67). Aparecen
durante el primer año de vida y aumentan de tamaño y
en número durante la infancia; los adolescentes y los
adultos tienen invariablemente más de seis.

Fig .20 .óó
Neurofibromatosis-1. (a) Nódulos de Lisch; (b) fibromas
molluscum; (c) mancha café con leche; (d) edema de la
papila óptica debido a glioma del nervio óptico. (Cortesía
delWilmer Eye Institute )
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Fig.20.67
Manchas café con leche en una neurofibromatosis-1

¡ Pccas ¿rxi lares, qlte suelcn volvetse evidente s alrcdecltt t '

dc  l t ' s  l0  l rños  y  so t t  p r r togr to r t ton icas .
o Fibroma mollust ' t . t .n' t .  clLle const¿l de nódulos pigrrenta-

dos. peduncLrlados y blandos (Fig 20.68) c¡ue u tt tettLtcltr

es tán  ampl ia rncn tc  d is t r ib i r idos  por  tudo c l  cue  Ipo  (F ig

20 6L) y lcr Fig. 20 66b). Empiezan a ¿lparcccr hacia la

pr-rbeltacl y aLlrrenlan en núrncro i t  Io largo cle la vicla

Fig.20.69
Fibromas molluscum extensos en una neurofibromatosis-1.

F ig .  20 .70
Fibroma plexiforme de la palma derecha en una
neu rofib romatos is-1 .

Fig.20.71
Neurofibroma plexiforme e hipertrofia de partes blandas en
una neurofibromatosis-1.

F ig .  20 .ó8
Fibromas molluscum

lp {l

en una neurofibromatosis-1

3 .

o Neurofiblornas plcxifbrmes, que pttedcn asoci¿u-se con

pigrnentación y sobrecrecimiento de 1os tcj idos blan-

dos suplayacentes (Figs 20.70 y 20.1 l) .  Los neut 'of i-

bromas plexiformes pueden exist ir  en el nacimiento cr

aparecer durante la infancia y pueden producirse en

cualquiel parte del cuerpo En ttn númcro lnuy peque-

ño de pacientes afectan a la c¿rra y causan desfiguración
(Fig.20.72)

Las asociaciones incluyen neoplasias, hipertcnsión y retra-

so mental.
Signos oftálmicos
a. Comunes Neurofibromas palpebrales y nódr-rlos de Lisch

(rer Fig. 20.66a).

b. Poco frecuentes . Ghomadel ner.;io óptico (r,er Fig 20.66d).

ectropión uveal y glaucoma

trr

4 .

r@E



Oftalmología Clínica

Fig.20.72
Neurofibroma plexiforme facial extenso e hipertrofia de partes
blandas en una neurofibromatosis-1.

c. Raros. Otros tumores orbitarios neurales, encefalocele
esfenoorbitario, nervios corneales prominentes, mamelo-
nes del ir is, nevus coroideos, melanomas coroideos y
astrocitomas retinianos.

Neurofibromatos¡s-2

La neurofibromatosis-2 (NF-2) es menos frecuente que la NF- I .
El locus génico está localizado en22ql2.

l. La herencia es autosómica dominante.
2. Criterios diagnósticos

a. Neurinomas acústicos bilaterales, que suelen presentar-
se en la primera o al principio de la segunda década de la
vida con pérdida auditiva, zumbido de oídos o desequili-
brio. La mayoría de los neurinomas acústicos son sch-
wannomas que se originan en el nervio vestibular. En los
pacientes jóvenes el crecimiento del tumor siempre es
rápido, mientras que en los pacientes ancianos la lesión
puede ser de crecimiento lento o rápido. Los avances
recientes en las técnicas de microcirugía han mejorado de
forma importante los resultados de la cirugía. El corte
gamma (radioterapia estereotáxica) supone una opción
terapéutica.

b. Unpaciente confamiliar de primer grado con NF-2 qte
además tiene un neurinoma acústico unilateral o dos de
los siguientes: neurofibroma, meningioma, glioma, sch-
wannoma o catarata juvenil.

3. Signos oftálmicos
a. Comunes. Catarata de inicio precoz.
b. Poco frecuentes . Oftalmoplejía, hamartomas combinados

del RPE y la retina y membranas epirretinianas.

Penfigoide cicatricial

El penfigoide cicatricial (penfigoide de membranas mucosas
benigno) es una enfermedad autoinmune (hipersensibilidad de
tipo 2) crónica que se caracteizapor ampollas recurrentes de las
membranas mucosas y la piel. Afecta dos veces más a las muje-
res que a los hombres y se asocia con una mayor prevalencia de
HLA-B12.

l. La presentación es en la sexta a octava décadas de la vida
con lesiones oculares o mucocutáneas o ambas.

2. Signos
a. Ampollas mucosas, principalmente orales (Fi9.20.73),

que experimentan rotura en I o 2 días, dejando erosiones
y úlceras que curan sin cicatrización. Otros lugares son la
nariz, laringe, esófago, ano, vagina, glande del pene y ure-
tra; las úlceras en estos lugares curan con cicatrizacióny
pueden ocasionar la formación de estenosis.

F ig.20.73
Afectación oral en un penfigoide cicatricial.

b. Las lesiones cutáneas son menos frecuentes y de dos
tlpos.
o Ampollas recurrentes no cicatrizantes, que pueden afec-

tar a las ingles y/o extremidades (Frg. 20.7 q y en oca-
siones pueden generalizarse.

r Placas eritematosas localizadas dispersas asociadas
con ampollas cicatrizantes recurrentes en el cuero
cabelludo y la piel cerca de las membranas mucosas
afectadas.
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Fig.20.74
Afectación cutánea en un penfigoide cicatricial.

3. Tratamiento
¿. Las lesiones orales locales se pueden tratar con corticoi-

des tópicos.
b. Laafectacióndiseminada, especialmente de los ojos, pre-

cisa corticoides sistémicos, azatioprína, dapsona o inmu-
noglobulina endovenosa.

4. Signos oftálmicos. Conjuntivitis cicatricial en la inmensa
mayoría de los casos.

Poliarteritis nodosa

La poliarteritis nodosa (PAN) es una enfermedad vascular del
colágeno idiopática y potencialmente letal que afecta a arterias
de tamaño mediano y pequeño, con frecuente formación de
aneurismas. Es tres veces más frecuente entre los hombres que

entre las muieres.

l. La presentación es en la tercera a sexta décadas de la vida
con taquicardia, mialgia, afiralgia, fiebre y pérdida de peso.

2. Signos
a. Piel. Púrpura y hematomas fáciles, vasculitis (Fi5.20.15),

infartos, gangrena y livedo reticularis.
b. Músculos . Debilidad y dolorimiento.

Fi9 .20 .75
Vasculitis cusánea.

3. Complicaciones
o Afectación renal e hipertensión.
. Arteritis coronaria que puede dar lugar a insuficiencia car-

díacae infarto de miocardio.
¡ Sangrado gastrointestinal o una crisis abdominal aguda.
¡ Accidente vascular cerebral o neuropatía multifocal.

4. Las pruebas diagnósticas muestran eosinofilia, hipergam-
maglobulinemia y lesiones necrotizantes en la biopsia cutiínea.

5. El tratamiento se realtza con corticoides sistémicos y
agentes lnmunosupresores.

ó. Signos oftálmicos
a. Comunes . Queratitis ulcerativa periférica y escleritis.
b. Raros. Seudotumor orbitario v periarteritis retiniana oclu-

slva.

Rosácea

La rosácea es una enfermedad cutánea idiopática que afecta
principalmente a la frente, mejillas, naizy mentón.

l. La presentación es en la vida adulta con prurito y rubefac-
ción de la piel delacara, a menudo desencadenados por alco-
hol o alimentos condimentados.

2. Signos
o Estadio 1. Eritema que progresa a telangiectasia (Fig. 20.76).

Fig.2O.76
Acné rosácea (estadio 1) (ver texto).

o Estadio 2. Pápulas y pústulas (Fi9.20.11).
c Estadio 3. Nódulos inflamatorios, hiperplasia de las glán-

dulas sebáceas (Fig. 20.78) y rinohma.
3. EI tratamiento se rcaliza con gel tópico de metronidazol y

tetraciclina sistémica.
4. Signos oftálmicos

a. Comunes. Blefaritis posterior crónica y quistes de Meibo-
mio recurrentes.

b. Po c o fre c u e n te s . Conjuntivitis y queratitis periférica.
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Fig.20.77
Acné rosácea (estadio 2) (ver texto).

Fig. 20.78
Acné rosácea (estadio 3) (vertexto).

Sarcoidosis

La sarcoidosis es un trastorno inflamatorio y granulomatoso
multisistémico, que es más frecuente en pacientes de origen
africano que blancos.

l. Presentación
¿. La sarcoidosis de inicio agudo suele afectar durante la

tercera década de la vida:
¡ El síndrome de Lófgren se caracteriza por fiebre, erite-

ma nodoso (Fig. 20.1 9), linfadenopatía hiliar bilateral
(Fig. 20.80) y a menudo artralgia.

¡ El síndrome de Heerfordt (fiebre uveoparotídea) se
catacterrza por hebre, hipertrofia parotídea y uveítis.

o Puede existir parálisis del séptimo par craneal (Fig.
20.81) asociada con otras afectaciones neurológicas.

Fig.2O.79
Eritema nodoso.

F ig .20 .80
Linfadenopatía hiliar bilateral en una sarcoidosis aguda.

Fig. 20.81
Parálisis facial y lupus pernio que afectan a la nariz en una
sarcoidosis.

ó. La sarcoidosis de inicio insidioso se presenta típicamente
durante la quinta década de la vida con fatiga, disnea y
artralgia.
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2. Signos
a. La afectacr,ón pulmonar está presente en el 90% de los

pacientes y su gravedad varía desde linfadenopatía hiliar
bilateral asintomática hasta fibrosis pulmonar progresiva
y bronquiectasias.

b. Piel. Eritema nodoso, granulomas (Fig. 20.82) y lupus
pernio (Fig. 20.83). Este último se caracteriza por lesiones
púrpura-azuladas e induradas.

Fi9 .20 .82
Granulomas sarcoides cutáneos.

F ig .20 .83
Lupus pernio.

c. Neurológicos. Parálisis de los pares craneales (especial-
mente facial), infrltración meníngea, granulomas intracra-
neal e intraespinal.

d. Otros. Pueden afectar al sistema reticuloendotelial. hísa-
do, riñones, huesos y corazón

3. Pruebas diagnósticas
a. Las radiografías de tórax están alteradas en el 90% de los

c.

pacientes.
Biopsia
o La biopsia pulmonar tiene el mayor rendimiento (907o).
¡ La biopsia conjuntival es positiva en alrededor dell]Vo

de los pacientes.
¡ La biopsia de la glándula lagrimal es positiva en el25Vo

de los pacientes con glándulas no hipertrofiadas y en el
157o st lo están.

La enzima convertidora de la angiotensina (ECA) en
suero estáelevada en pacientes con sarcoidosis activa y es
normal durante la remisión. La cifra sérica normal en
adultos es 32,1 t 8,5 IU. En pacientes con sospecha de
neurosarcoidosis, la ECA puede determinarse en el líqui-
do cefalorraquídeo. La ECA puede estar también aumen-
tada en otros cuadros como tuberculosis, linfoma y asbes-
tosrs.
El lavado broncoalveolal muestra un aumento del por-
centaje de linfocitos T-helper activados.
El estudio del calcio demuestra un metabolismo anormal.
La hipercalciuria es frecuente pero la hipercalcemia no.
La gammagrafía con galio-67 de cabeza, cuello y tórax
suele mostrar una captación aumentada.

g. Las pruebas de función pulmonar revelan la existencia
de un defecto pulmonar restrictivo con reducción de la
capacidad pulmonar total

4. Las opciones de tratamiento incluyen AINE, corticoides y
agentes citotóxicos a dosis bajas.

5. Signos oftálmicos
a. Comunes. Granulomas conjuntivales, uveítis anterior,

uveítis posterior y periflebitis retiniana.
b. Poco frecuentes. Queratoconjuntivitis seca y uveítis inter-

media.
c. Raros. Granulomas en el fondo de ojo, neovasculariza-

ción retiniana y de Ia papila, y papiledema.

Seudoxantoma elástico

EI seudoxantoma elástico es un trastoffro hereditario de Ia elas-
tina. Hay cuatro tipos diferentes, en los que las manifestaciones
oculares son comunes, pero con gravedad variable.

l .  T ipo I  dominante
. Pequeñas pápulas amarillentas colocadas en placas linea-

les o reticuladas, habitualmente en el cuello (Fig. 20.84),
axilas (Fig.20.85), fosas antecubitales, ingles y áreapa-
raumbilical (Fig. 20.86). La piel afectada se vuelve pro-
gresivamente suelta.

¡ Piel delgada y delicada que presenta hematomas con faci-
lidad.

o Aceleración de la aterosclerosis y valvulopatía mitral.
¡ Estrías angioides graves (síndrome de Groenblad-Strand-

berg).
2. Tipo 2 dominante

. Menos pápulas cutáneas y más planas que en el tipo 1
dominante.

b.

d.

f.

I
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Fig.20.84
Páoulas cutáneas en un seudoxantoma elástico

Fig. 20.85
Piel axi lar colgante en un seudoxantoma elástico

3 .  T ipo  I  reces ivo
o Carnbios cut¿ineos sin.r i lares al t ipo 1 dor¡ inante.
o Enfermecl¿rcl vasculal '  leve pero sangrado gastt 'ointestinal

f iccuente
¡ Estr ' ías angioicles levcs

4. Tipo 2 recesivo
¡ Carnbios cutáneos gr¿rves y general izados
¡  S in  conrp l i c¿rc ioucs  s is témicas
¡  Es t r í¿ rs  ang io ides

Síf i l is  adquir ida

l -a síf  i l is aclc¡r"r i l ida es una inf 'eccir in cle transnrisi(n scxual cau-
sacla ¡rot' la espi r-oc¡ucta Tra ¡to t t u t t u pu l l i tl L t n r.

l .  Es tad ios

a. El cstacl io ¡rrünario sc clcsalrol la cle spr-rós dc un períorkr
t lc- incubacir in c¡uc srrelc clulal 2-4 scntalt¿ls y sc cuurc: tct i-
la  l )o r  unu ú lcera  i l t c lo lo ra  (chancro)  cn  e l  l r - rgar  c lc  la  i l to -
cu lac i r in  (gcnc la ln ren te  Jos  gcn i ta lcs )  y  r - rnu  I in Iuc lcno¡ ra-
t ía  leg iona l  asoc iac la

ú. E,l  e stacl io secundario srrclc lLpalcccl hacia las (r-,3 scnta
t l l l s  t l r ' : l ) L t t i :  t l e l  t ] l l i l t e t , r  )  \ ( '  ( l l l i t \ ' l e l i / i t  | ( ) t  :

r  l . in l ldcnopat ía  gcnent l i z lc l l  cou  s ín tonras  eo l ts t i tue  i r r
l l l | lcs lcvcs o l lusclt tcs

.  I rx¿ur tcnra  nracu lo ¡ ra ¡ rL r la r  s i l . t . rc i t r  i co  cn  c l  l ronco (F ie

20 lJ7) .  lus  ¡ ra ln ras  y  las  p lu r r lus  (F ig  20  l t l t )
¡  C'oltr l i lol l l ts cn lu lcgií l t  l t r l t l
¡  Mnncl lrs urrrcos¿rs cn ]a bocu. l iu- ingc y uclt i lalcs cons

t i t r . r i c l l s  ¡ - lo r -c r -os ioncs  c r rcu l¿r lcs  indo lo l  as  r l c  co lo r  ! l ' i s
b l lnco  ( "ú lcc las  c l t  bah l  c lc  caraco l r ¡

r  Pucc len  ¡ ' r loc luc i rsc  l l cn ins i1 is .  nc I ' r i t i s  y  hcP l t i t i s
¡  [ - a  s í l i l i s  s c c u l t c l a r  i a  s c  r c s u c l v c  e  n  a l g u n o s  ¡ l t c s c s .

i r r ,  l r r r t '  \ i n  l t l t l l l n t i ( ' i l 1 ( r

-yrywlr
, 

,r i1,,.

Fig. 20.87
Exantema en una síf i l is secundaria

Fig. 20.8ó
Seudoxantoma elástico que afecta a Ia zona paraumbil ical.

¡ Hipelelasticiclad de la piel y piiladar ojival
¡ Estrí¿rs angioides leves y esclerótica azul
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Fig.20.88
Exantema en una sífilis secundaria.

c. El estadio latente sigue a Ia resolución de la sífilis secun-
daria, puede durar años y se puede detectar sólo mediante
pruebas serológicas.

d. El estadio terciario tiene lugar en aproximadamente el
40Vo de los casos no tratados y se caracteriza por:
¡ Manifestaciones cardiovasculares: aortitis con forma-

ción de aneurismas y regurgitación aórtica.
o Neurosífilis: tabes dorsal, articulaciones de Charcot y

parálisis general progresiva.
¡ Gomas en varios órganos.

2. Pruebas diagnósticas
¿. Las cifras de la prueba VDRL (Yenereal Disease Research

Laboratory) reflejan la actividad de la enfermedad. Se
positiviza en el estadio primario y puede negativizarse si
el tratamiento se inicia de forma precoz.

á. La prueba FTA-ABS (Fluorescent Treponemal Antibody
Absorption) es una prueba específ,rca para los anticuerpos
antitreponémicos pero no se puede cuantificar.

c. La prueba MHA-TP (Microhaemagglutination Assay
withTreponema pallidum) es específica para los anticuer-
pos antitreponémicos, pero puede ser negativa en la sífilis
pnmana precoz.

3. El tratamiento puede rcalizarse con penicilinaprocaína,
doxiciclina o eritromicina.

4..Signos oftálmicos
a. Comunes. Madarosis y queratit is.
b. Po c o fre c u e nt e s . U v eítis anterior, coriorretinitis, periarte-

ritis y neurorretinitis.
c. Raros. Neuritis óptica, pupilas de Argyll Robertson y

parálisis de los nervios motores oculares.

Sífilis congén¡ta

La infección adquirida transplacentariamente puede causar un
mortinato, estigmas de sífrlis congénita o puede ser subclínica.

l .  S ignos
a. Precoces

¡ Rinitis y retraso del crecimiento.
. Exantema maculopapular, especialmente en las nalgas

y los muslos, y úlceras mucosas.
. Fisuras alrededor de los labios, orificios nasales y ano.
o Neumonía, hepatoesplenomegalia, linfadenopatía e

ictericia.
b. Tardíos

¡ Sordera neurosensorial.
¡ Protuberancia frontal, maxilar corto, prognatismo, pala-

dar ojival y nariz en silla de montar.
¡ Malformación de los incisivos (dientes de Hutchinson)

y molares en mora.
2. Signos oftálmicos

a. Comunes. Uveítis anterior y queratitis intersticial en los
casos precoces.

b. Poco frecuentes . Retinopatía pigmentaria en los casos tar-
díos.

Síndrome de Cushing

El síndrome de Cushing se debe a un aumento prolongado de las
cifras de glucocorticoides plasmáticos libres.

l .  Causas
o Iatrogénica debido a la administración sistémica de corti-

coides (la más frecuente).
¡ Hipersecreción de glucocorticoides por la corteza supra-

rrenal.
o Hipersecreción de ACTH por un adenoma basófilo hipofi-

sario (enfermedad de Cushing).
2. Signos

a. La obesidud puede ser generaliza o clásicamente afecta al
tronco, el abdomen y el cuello (lomo de búfalo).

b. Lacara está tumefacta (cara de luna) y la complexión es ple-
tórica. La mujeres pueden presentar hirsutismo (Fig. 20.89).

Fig. 20.89
Cara de luna, hiperpigmentación e hirsutismo en un síndrome
de Cushing.
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c, Lapiel es delgada y susceptible a los hematomas. Se pue-

den ver estrías de color púrpura (Fig. 20.90). La hiperpig-

mentación puede aparecer en la enf'ermedad de Cushing
(dependíente de la ACTH).

Otros signos son depresión/psicosis, osteoporosis. tnala

curación de las heridas y miopatía proximal.

F ig .20 .90
Obesidad y estrías cutáneas en un síndrome de Cushing.

3 .  Las  compl icac iones  son h iper tens ión ,  d iabetes .  f rac tu ras
patol(rgicas y necrosis aguda de la cabeza Ítmoral

4. Las pruebas diagnósticas se dir igen a establecel '  pt ' i rncrcr

la plcscncia clc cif ias elevadas de colt isol y lLrego a idcnti f i

cal la causa sLlbyacente (si no es iatrogénica), es n-tc. jor c¡uc

las sol ici tc un cnclocrinólogo.

5. Tratamiento

a. Extirpación quirúrgica del aclenorna hipofisario o clel tumor.
supr-ar-renal secrelol.  Los focos ectópicos dc sccreci(rn de
ACTH pueden lesultal también accesibles para la resecciór.t

á. Supresión médica de la secr-eción de cort isol con tnct ira-
pona o arninoglr.rtet irnida.

ó. Signos oftálmicos

a. Comunes. Las catar¿itas inducidas por coft icoides suelen

aparecer en el sínclrorle cle Cushing iatrogénico. pero no

en la enf-ermedad de Cushing
b. Poco frecuentes. La hemianopsia biten.rporal es poco fie-

clrente en 1os tumores hipofisalios secretores, clue tienden
a preserltarse con signos sistérnicos de hipersecfeción, al
contrario que los tumores hipofisarios no secretoles, que

tienden a asociarse con compresión del quiasma. Puede
aparecer glaucolra en personas susceptibles con síndrome

de Cushins iatrosénico

Síndrome de Ehlers-Danlos t ipo ó
(esclerótico ocular)

El síndrome de Ehlers-Danlos es un trastorno del tejido conecti-
vo que incluye anornalías genéticamente determinadas del colá-
geno Existen 1 I subtipos, aunque sólo el t ipo 6 se asocia con

signos oculares

| . La herencia es autosómica recesiva.
2.  Signos

a. Piel Adelgazamiento, hiperelasticidad (Fig. 20.91). hc-
matomas y curación lenta.

b. Articulaciones Hiperextensibilidad, h-rxación fárcil, caí
das frecuentes. hidroartrosis y formación c1e seudotuno-
res sobre las rodillas y los codos.

c. Vasculares Diátesis hemorrágica, aneurisma disecantc clc
la arteria aorta, rotura espontánea de grandes vasos s¿ur
gníneos y prolapso de la válvula mitral.

Fig .  20 .9 f
Hioerelast icidad cutánea en un síndrome de Ehlers-Danlos.

3. Signos oftálmicos

a. Comunes Fragi l idacl ocular cor-r ¿rulrento clc la vulncrabi-

l i c lad  a  t raumat ismos r r ín imos,  esc le ró t i ca  azu l  y  tn ic lo -

córnea

b. Poco J'recuentes Ectopia lentis. clueratocono, cór'nelL
plana, rniopía clev¿rda. desprendirniento de ret ina y estr ' ías

angioides

Síndrome de inmunodef ic iencia
adquir ida

El síndrorne de inrnunodeflciencia adquir ida (sida) está cansado
po l  e l  v i lus  de  la  inmunodef ic ienc ia  humana (VIH) ,  que se
tlansmite l'undamentalmente a través de las relaciones sexuales
y ocasionalrrente por sangre o agujas contarninlLdas. Las rela-

ciones heterosexuales son la forma predominante de t¡ansmi-

sión en todo el lnundo; sin embargo, en el mundo occidental el
sida se transmite frecuenternente por contacto homosexual
También se puede transmit ir  a través de la placenta y 1a leche
materna. La int'ección por el VIH va seguida típicamente por un
período de latencia. después del cual se desarrollan las manifes-
taciones clínicas del sida. El objet ivo del VIH son los l infbcitos
T-(helper) CD4+, que son vitales en el inicio de la respuesta
inmunitaria a los microorganismos. Pol1o tanto, se produce una

disminución regular del número absoluto de l infocitos T CD¿l+.
lo que da h-rgar a una inmunodeficiencia progresiva, especial-
mente de 1a inmunidad celular Por lo tanto. la estimación perió-

d.
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dica del recuento de células T CD4+ es una medida útil de la
progresión de la enfermedad. Además de la inmunodeficiencia,
el VIH tiene también la propiedad de intervenir en la lesión
directa del sistema nervioso central.

l. Presentación
a. Enfermedad de seroconversión agud,a. La infección por

VIH va seguida a veces al cabo de algunas semanas por
síntomas constifucionales como fiebre, cefalea, malestar y
una erupción papulomacular, asociada con linfadenopatía
generalizada, poco después de 1o cual aparecen los anti-
cuerpos anti-VIH.

b. Fase asintomótica posteriormente, que suele durar varios
años y durante la cual tiene lugar una depleción manteni-
da de los linfocitos T CD4+.

c. Infección por VIH sintomática (sida) posteriormente,
caracterizada por inmunosupresión con infecciones opor-
tunistas y lesión tisular debida directamente a la infección
porVIH.

2. Las infecciones oportunistas en el sida incluyen:
a, Protozoos. Toxoplasma, Cryptosporidium, Microspori-

dium y Pneumocystis carinii.
b. Virus. Citomegalovirus, herpes simple y herpes zoster,

molluscum contagiosum y virus de Epstein-Barr.
c. H on go s. C rypto c o c cus, C andida (F ig. 20.92) e histoplasma.
d, Bacterius. Mycobacterium tube rculosis, Mycobacte rium

avium, esfaflococos, estreptococos, Haemophilus y Bar-
tonella henselae.

Fig.20.92
Candidiasis oral en un caso de sida.

3. Los tumores incluyen sarcoma de Kaposi (Fig. 20.93), lin-
foma de células B no Hodgkin y carcinoma de células esca-
mosas del cérvix y el ano.

4. Otras manifestaciones son el síndrome de consunción por
VIH, encefalopatía y leucoencefalopatía multifocal progresiva.

5. Pruebas diagnósticas. Las pruebas serológicas para la
infección porVIH deben realizarse sólo con el consentimien-
to informado después de informar adecuadamente al pacien-
te, debido a las graves implicaciones de un resultado positi-
vo. El VIH se confirma habitualmente por la demostración de
anticuerpos anti-VIH en el suero, mediante pruebas ELISA y
Western blot.La <seroconversión> ouede tardar 3 meses o

Enfermedades s¡stém¡cas

Fig.20.93
Sarcoma de Kaposi en un caso de sida.

más después de la exposición al virus, y a veces son precisas
determinaciones seriadas en personas de alto riesgo. Poste-
riormente al establecimiento de la positividad del VIH, el
recuento de linfocitos T CD4+ serealiza cada 3 meses. Un
recuento áe ünfocitos T CD4+ inferior a200/mm3 supone un
alto riesgo de enfermedad relacionada con el VIH. EI sida se
diagnostica cuando una persona VlH-positiva presenta una o
más de las enfermedades indicadoras de una lista definida
(Tabla 20.1).

Tabla 20.t Diagnósticos que definen el sida
(Clasificación I 993, Europa)

o Candidiasis de bronquios, tráquea, pulmones o esófago
o Carcinoma cervical invasivo
o Coccidioidomicosis, diseminada o extrapulmonar
a Cryptococcus extrapulmonar
o Criptosporidiosis, con diarrea de más de '1 

mes
o Enfermedad por citomegalovirus además de en hígado, bazo o

ganglios linfáticos
o Encefalooatía relacionada con elVlH
o Úlceras por herpes simple durante 1 mes o bronquitis,

neumonitis o esofagitis
o Histoplasmosis diseminada o extrapulmonar
o lsosporiasis con diarrea de más de 1 mes
o Sarcoma de Kaposi
o Neumonitis intersticial linfoide
o Complejo Mycoboaerium ovium o M. konsosii diseminado o

exrraPurmonar
o Myocobacteríum tuberculosis
o Myocobaaeríum, otras especies o especies no definidas

diseminado o extraoulmonar
o Neumonía por Pneumocysüs corinii
o Neumonía recurrente
o Leucoencefulopatía multifocal progresiva

o Septicemia por Solmonello (no tifoidea) recurrente
o Toxoplasmosis cerebral

o Síndrome de consunción debido alVlH (pérdida de peso

superior al 10% del basal sin otra causa identificada)
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ó. Tratamiento. Aunque no existe curación para el sida, la
progresión de la enfermedad puede retrasarse con diversos
fármacos. El objetivo del tratamiento es reducir la carga
viral plasmática. De forma ideal, el tratamiento debe ini-
ciarse antes de la aparición de daño irreversible del sistema
lnmune.
a. Lasindicaciones de iniciar el tratamiento anti-VIH son:

¡ Enfermedad VIH sintomática.
. Recuento de linfocitos T CD4+ inferior a 300/mml
¡ Disminución rápida del recuento de linfocitos T CD4+.
¡ Carga viral superior a 10.000/ml de plasma.

á. El tratamie nto farmac o ló gic o es Ia (terapia antirretroviral
altamente activa> (HAART, en inglés), que supone el
empleo de dos nucleósidos inhibidores de la transcriptasa
inversa con un no nucleósido inhibidor de la transcriptasa
inversa o uno o dos inhibidores de las proteasas.
¡ Los nucleósidos inhibidores de la transcriotasa inversa

son zidovudina, lamivudina y zalcitabina.
¡ Los inhibidores de las proteasas son amprenavir, indi-

navi r  y  nel l rnadi r .
. Los no nucleósidos inhibidores de la transcriotasa in-

versa son efavirenz v neviraoina.

Iú8.' La teraoia antirretroviral está cambiando constante-
mente y,  por  lo  tanto,  debe encomendarse a un médico
esoecialista.

7. Signos oftálmicos
a. Párpados. Sarcoma de Kaposi, lesiones de molluscum

múltiples y herpes zoster oftálmico grave.
b. Orbita. Celulitis generalmente por infección sinusal con-

tigua y linfoma de células B.
c. Conjuntiv¿. Sarcoma de Kaposi, carcinoma de células

escamosas y microangiopatía.
d. C órnea. Queratitis debida a M icrosporidium, herpes sim-

ple y herpes zoster.
e. Queratoconjuntivitis s eca.

f. Uveítis anterior.
g. Retinopatía porVIH (manchas algodonosas).
h. Retinitis. Citomegalovirus, varicela zoster (necrosis reti-

niana externa progresiva) y Toxoplasma.
Coroiditis. Pneumocystis y Cryptococcus.
Linfoma de células B intraocular.

Síndrome de Kearns-Sayre

El síndrome de Kearns-Sayre es una citopatía mitocondrial aso-
ciada con deleciones del DNA mitocondrial.

l. La presentación es en la primera o segunda décadas de la
vida con un inicio insidioso de ptosis bilateral y limitación de
los movimientos oculares en todas las direcciones de la mira-
da (oftalmoplejía externa progresiva).

2. Signos
. Ataxia y defectos de conducción cardíaca.
o Fatiga y debilidad muscular proximal son frecuentes.

o Puede haber sordera, diabetes, talla baja e hipoparatiroi-
dismo.

3. Pruebas diagnósticas. La punción lumbar muestra un
aumento de la concentración de proteínas en el LCR (> 1 g/l).
El ECG demuestra la oresencia de defectos de conducción
cardíaca.

4. Signos oftálmicos. Ptosis simétrica, oftalmoplejía externa
y retinopatía pigmentana.

Síndrome de Marf_an

El síndrome de Marfan es un trastorno generalizado del tejido
conectivo asociado con una mutación del sen de la fibrilina en
el cromosoma 15q.

l. La herencia es autosómica dominante con exoresividad
variable.

2. Signos clásicos
a. Musculoes queléticos

¡ Talla alta, delgadez, escoliosis, deformidad esternal
(prominencia o depresión).

r Piernas desproporcionadamente largas en comparación
con el tronco (amplitud de brazos > altura) (Fi1.20.9q.

¡ Dedos alargados aracniformes (aracnodactilia) y ligera
hipermotilidad articular (Fig. 20.95).

¡ Paladar estrecho y alto (ojival) (Fig. 20.96).
o Poco desarrollo muscular y predisposición a las hernras.
Cardiovasculares
¡ Dilatación de la aorta ascendente que da lugar a insufi-

ciencia aórtica e insuficiencia cardíaca (Fig.20.91).
¡ Valvulopatía mitral y disección aórtica.
Piel. Estrías, fragilidad y hematomas fáciles.

b.

c.

T

J

Fi9.20.94
Síndrome de Marfan (ver texto).



Fig.20.96
Paladar ojival en un síndrome de Marfan.

3. Signos oftálmicos
d. Comunes. Ectopia lentis, hipoplasia del dilatador pupilar,

anomalía del ángulo, miopía y desprendimiento de retina.
b. Poc o frecuente s. Microesferofaquia, queratocono y cór-

nea plana.
c. Raros. Megalocórnea.

Síndrome de Reiter

El síndrome de Reiter (artritis reactiva) es una espondiloartro-
patía que afecta típicamente a hombres jóvenes y se caracteriza
por la tríada de uretritis, conjuntivitis y artritis. Alrededor del
l}Vo de los pacientes son positivos paraHLA-B27.

Enfermedades s is témicas, ,

F ig.20.95
Aracnodactilia en un
síndrome de Mar{an.

Fig.2O.97
Tórax alargado y aumento cardíaco en un síndrome de Marfan.
(Cortesía de S. Ghiacy.)

| . La presentación es en la tercera o cuarta décadas de la vida
con uretritis, conjuntivitis y artritis, que se producen con un
breve período entre ellas, clásicamente después de una disen-
tería o una relación sexual. Sin embargo, la presentación
puede ser insidiosa.
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2. Signos
a. Artritis. Habitualmente afectación asimétrica de las rodi-

llas o los tobillos y puede ser migratoria. Hombros, muñe-
cas, codos, caderas, columna y articulaciones sacroilíacas
se afectan con menos frecuencia.

b. Entesopatía. Fascitis plantar, tendinitis aquílea (Fig.
20.98), bursitis y periostitis calcánea La reparación por
hueso reactivo puede conducir a la formación de un espo-
lón calcáneo.

Fig.20.93
Tenosinovitis deAquiles en un síndrome de Reiter.

c. Mucocuttineos. Ú\cerus bucales indoloras, queratodermia
blenorrágica que afecta a las palmas y las plantas (Fig
20.99), balanitis circinada (Fig. 20.100) y distrofia ungueal.

F ig.20.99
Queratodermia blenorrágica en un síndrome de Reiter.

d. Genitourin¿rios. Cistitis, cervicitis, prostatitis, epididimi-
trs y orqurtls.

e. La insuficiencia aórtica es poco frecuente.
3. El tratamiento se realiza con AINE.
4. Signos oculares

a. Comunes. Conjuntivitis y uveítis anterior aguda.
b. Po c o fre c uente s . Infitr ados corneales.

Balanitis circinada y secreción uretral en un síndrome de Reiter.

Síndrome de Sjógren

El síndrome de Sjógren se caracteriza por inflamación autoin-
mune y destrucción de las glándulas lagrimales y salivales El
trastorno se clasifica como primario cuando existe de forma ais-
lada, y secundario cuando se asocia con otras enfermedades
como artritis reumatoide y lupus eritematoso sistémico. El sín-
drome de Sjógren primario afecta a las mujeres con mayor fre-
cuencia que a los hombres.

l. La presentación es en la vida adulta con sensación de aren¿r
en los ojos y sequedad de boca.

2. Signos
. Aumento de tamaño de las glándulas salivales con dismi-

nución de la tasa de producción de saliva y una lengua seca
y fisurada (Fig. 20.101).

Fig .  20 .101
Lengua seca fisurada en un síndrome de Sjógren.

o Vías nasales secas, disminución de las secreciones vagina-
les y dispareunia

¡ Fenómeno de Raynaud y vasculitis cutánea
3. Complicaciones

¡ Esofagitis por reflujo y gastritis.
o Malabsorción debida a insufrciencia pancreática.
o Enfermedad pulmonar, enfermedad renal y polineuropatía.

Fig.  20.100
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4. Pruebas diagnósticas. Autoanticuerpos séricos, prueba de
Schirmer y biopsia de las glándulas salivales menores.

5. Las opciones de tratamiento incluyen corticoides sistémi-
cos y agentes citotóxicos.

ó. Signos oftálmicos
a. Comunes. Queratoconjuntivitis seca.
b. Raros. Pupila de Adie.

Síndrome de Stevens-Johnson

El síndrome de Stevens-Johnson (eritema multiforme mayor) es
una enfermedad ampollosa mucocutánea aguda, grave aunque
generalmente autolimitada, que sucede principalmente en indi-
viduosjóvenes sanos. Los factores precipitantes más frecuentes
de esta reacción de hipersensibilidad de tipo III grave son deter-
minados fármacos (p. ej., sulfonamidas, tetraciclina, AINE y
penicilina), infecciones por Mycoplasma pneumoniae y herpes
simple, y radioterapia por neoplasias. En más del 50% de los
casos no existe una causa aparente. La patología de base es una
vasculitis generalizada secundaria al depósito de inmunocom-
plejos circulantes.

L La presentación es en Ia tercera a quinta décadas de la vida
con síntomas constitucionales sesuidos de lesiones mucocu-
táneas.

2. Signos
a. Mucosa

¡ Las ampollas orales y nasales, que se rompen y forman
erosiones, son universales; los labios presentan costras
sangrantes (Fig. 20. I 02).

o Puede haber afecración genital (Fig. 20.103).

F ig.20. f02
Costras hemorrágicas en un síndrome de Stevens-Johnson.

b. Píel
. Exantema papular eritematoso generalizado, que evolu-

ciona a lesiones <en diana> que constan de un centro
eritematoso rodeado por áreas pálidas, a su vez rodea-
das por anillos eritematosos (Fig. 20.104).

F ig.  20.103
Afectación del glande en un síndrome de Stevens-Johnson.

Fig .  20 .104
Lesión en diana en un síndrome de Stevens-Johnson.

¡ Las ampollas suelen ser transitorias, aunque pueden
extenderse y asociarse con hemorragia y necrosis
(F ig .20 .105) .

¡ La curación t iene lugar en 1-4 semanas y a veces deja
una ctcatnz.

Lesiones cutáneas vesiculoampollosas hemorrágicas y zona
de necrosis en un síndrome de Stevens-lohnson.

Fig.  20.105

I



i

3. El tratamiento se realiza con corticoides sistémicos; el aci-
clovir puede emplearse si se sospecha herpes simple como
agente causal

4. Signos oftálmicos
a. Comunes . Conjuntivitis membranosa transitoria.
b. Po c o fr e c u e nt e s . Conjrntivitis cicatricial.

Sindrome de Sturge-Weber

El síndrome de Sturge-Weber (angiomatosis encefalotrigemi-
nal) es una facomatosis esporádica.

l. Clasificación
a, Tres sistemas incluyen la cara, leptomeninges y los ojos.
b. Dos sistemas incluyen la cara y los ojos o la cara y lepto-

menlnges.
2. La presentación es al nacer.
3. Signos

¡ Nevus/ammeus (manchade vino de Oporlo) facial, que se
extiende sobre una zona que corresponde a la distribución
de una o más ramas del nervio trigémino (Fig. 20. l06a).

o Hemangioma leptomeníngeo parietal ipsilateral u occipital
que puede causar convulsiones contralaterales focales o
generalizadas, hemiparesia o hemianopsia.

¡ El retraso mental es frecuente.
4. Pruebas diagnósticas. Radiografía simple para mostrar las

(marcas en carriles> de la calcificación cerebral. El heman-
gioma puede aparecer también en la TC (Fig. 20. 106b) o en
la RNM.

5. Signos oftálmicos
a. Comunes. Glaucoma ipsilateral y hemangioma coroideo

difuso.
b. Poco frecuentes. Hemangioma epiescleral ipsilateral
c. Raros Heterocromía del iris.

F ig.20.10ó
Síndrome de Sturge-Weber. (a) Nevus flommeus; (b) TC axial
que muestra un hemangioma meníngeo. (Cortesía delWilmer Eye
lnstitute.)

Síndrome de Vogt-Koyanag¡-H arada

El síndrome de VoglKoyanagi-Harada (V-K-H) es un trastorno
multisistémico idiopático que afecta típicamente a personas de
origen hispano, japonés e individuos de piel pigmentada. Los
pacientes japoneses tienen una prevalencia elevada de HLA-
DR4 y Dwl5. En la práctica, el V-K-H se puede subdividir en
enfermedad de VogrKoyanagi, caracterizada principalmente
por cambios cutáneos y uveítis anterior, y enfermedad de Hara-
da, en la cual predominan los signos neurológicos y el despren-
dimiento retiniano exudativo.

l. La fase prodrómica dura algunos días y se caracteriza por
manifestaciones neurológicas y auditivas.
a. Meningitis, que da lugar a cefalea y rigidez de nuca.
b. Laencefalopatía es menos frecuente y puede manifestar-

se en forma de convulsiones, paresias y parálisis de los
pares craneales.

c. Los signos auditivos incluyen zumbidos, vértigo y sordera.
2. Poco después sigue lafase de uveítis aguday se caracteri-

za por uveítis anterior granulomatosa bilateral o uveítis pos-
terior multifocal y desprendimientos de retina exudativos.

3. La fase de convalecencia se produce varias semanas des-
pués y se caracteriza por:
¡ Alopecia localizada, poliosis y vití l igo (Fig. 20. 107).
¡ Lesiones despigmentadas focales del fondo de ojo (fondo

de ojo en puesta de sol) y lesiones límbicas despigmenta-
das (signo de Sugiura).

4, La fase crónica-recurrente se caracteriza por uveítis ante-
rior latente con exacerbaciones

5. Los criterios diagnósticos deben incluir al menos tres de
los siguientes:
¡ Uveítis anterior crónica bilateral
o Uveítis posterior, incluyendo desprendimiento de retina

exudativo, tumefacción del disco y fondo de ojo .en pues-
ta de sol>.



Fig.20.107
Vitíligo en un síndrome de Vogt'Koyanagi-Harada.

o Signos neurológicos.
¡ Lesiones cutáneas.

ó. El tratamiento se realiza con corticoides sistémrcos.

Síndrome de von Hippel-Lindau

El síndrome de von Hippel-Lindau es una facomatosis de riesgo
vital.

l. La herencia es autosómica dominante.
2. Signos

a. Tumores
¡ Hemangioblastomas del cerebelo, médula espinal (Fig

20. 108), médula o protuberancia.
r Carcinoma renal (Fig. 20.109) y feocromocitoma.

Fig .  20 .108
RNM que muestra un hemangioblastoma de la médula cervical
superior en un síndrome de von Hippel-Lindau. (Cortesía
de D.Thomas.)
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Fig.  20.109
TC axial del abdomen que muestra un gran carcinoma renal en
un síndrome de von Hippel-Lindau. (Cortesía de G.Wilkinson.)

b. Quistes. Renales, pancreáticos, hepáticos, del epidídimo,
ováricos y pulmonares.

c. Policitemia.
3. Signos oftálmicos. Hemangiomas capilares de la retina o la

cabeza del nervio óptico.

Tirotoxicosis

La tirotoxicosis (hipertiroidismo) es un cuadro clínico que supo-
ne una secreción excesiva de hormonas tiroideas. La enferme-
dad de Graves, el subtipo de hipertiroidismo más frecuente, es
un trastorno autoinmune en el que los anticuerpos IgG se unen a
los receptores de la hormona tiroestimulante (TSH) en la glán-
dula tiroides y estimulan la secreción de hormonas tiroideas. Es
más frecuente entre las mujeres y se puede asociar con otros
trastornos autoinmunes.

l. La presentación es en la tercera o cuarta décadas de la
vida con pérdida de peso a pesar de un buen apetito, aumen-
to de la frecuencia de las evacuaciones, sudoración, intole-
rancia al calor, nerviosismo, irritabil idad, palpitaciones,
debilidad y fatiga.

2. Signos
a. Externos

. Aumento difuso del tamaño del tiroides (Fig. 20.1 10),
temblor hno de las manos, eritema palmar, y piel calien-
te y sudorosa.

¡ Flexión de los dedos (acropaquia tiroidea) (Fig. 20. 1 1 1 )
y onicólisis (uñas de Plummer).

r Alopecia, vitíligo (Fig. 20. 1 12) y mixedema pretibial
(F ig .20 .113 ) .

r Debilidad miopática
tendinosos saltones.

b. Cardiovasculares

muscular proximal pero reflejos

]
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Fig. 20.1 | 0
Bocio en un hipertiroidismo.

F ig .  20 .111
Acropaquia tiroidea.

Fig.20.112
Vitíligo.

o Taquicardia sinusal, fibrilación ventricular y extrasísto-
les ventriculares.

o Insuficiencia cardíaca con gasto elevado.

F ig .  20 .113
Mixedema Dretibial.

3. Pruebas diagnósticas. Función tiroidea alterada: valores
de T,, T., TSH, globulina de unión a la tiroxina (TBG) e
inmunoglobulina tiroestimulante (TSI).

4. Las opciones de tratamiento incluyen carbimazol, propil-
tiouracilo, propranolol, yodo radiactivo y tiroidectomíaparcial.

5. Signos oftálmicos
a. Comunes. Retracción palpebral, quemosis y proptosis.
b. Po c o fre c u e nt e s . Quer atoconj untivitis límbica superi or.

queratoconjuntivitis seca y diplopía.
c. Raros . Neuropatía óptica y pliegues coroideos.

Tuberculosis

La tuberculosis (TB) es una infección granulomatosa crónica
causada por bacilos bovinos (Mycobacterium bovis) o tubercu-
losos humanos (Mycobacterium tuberculosls). Los primeros se
adquieren al beber leche de ganado infectado y los segundos se
diseminan a través de las <gotitas> emitidas al aire. Los pacien-
tes inmunodeprimidos tienen un riesgo aumentado de TB.

l. La TB primaria ocurre en personas que previamente no han
estado expuestas al bacilo. Produce típicamente el <comple-
jo primario> en el tórax (chancro de Ghon y linfadenopatía
regional), que da lugar a pocos o ningún síntoma y suele
curarse espontáneamente.

2. LaTB posprimaria es el resultado de una reinfección o de
una reactivación de una lesión primaria, generalmente en un
paciente con la inmunidad alterada. Los signos clínicos son
eritema nodoso, lesiones pulmonares fibrocaseosas y afecta-
ción de los ganglios linfáticos (Fig. 20.114). La diseminación
hematógena (TB miliar) puede afectar a múltiples órganos
internos y huesos (Fig. 20.1 15).

3. Pruebas diagnósticas
a. Examen del esputo buscando bacilos ácido-alcohol resis-

tentes.
b. Radiografías de tórax.
c. La prueba de la tuberculina puede ser útil en el diagnós-

tico de TB esporádica. Una prueba negativa suele excluir
la posibilidad de TB, mientras que una prueba positiva no
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Fig. 20.t l4
Tuberculosis que afecta a los ganglios linfáticos cervicales.

distingue necesariamente entre exposición previa y en-
fermedad activa. Esto se debe a que los individuos han
recibido previamente la vacuna BCG (Bacille Caknette-
Guerin) y, por lo tanto, muestran una respuesta de hiper-
sensibilidad.

d. Elanticuerpofrente alfactor anticordón es una prueba
nueva Dara la TB ocular.

F ig .  20 .11s
Afectación tuberculosa de la cadera derecha.

4. El tratamiento se realiza inicialmente con al menos tres
fármacos (isoniazida, rifampicina, pirazinamida o etambutol)
y después isoniazida y rifampicina.

5. Signos oftálmicos
a. Poco frecuentes. Uveítis anterior granulomatosa, coroidi-

tis multifocal y periflebitis retiniana.
b. Raros. Granulomas coroideos solitarios.


