sistémicas

Acromegalia 693

Arteritis de células gigantes 694
Artritis idiopatica juvenil 695
Artritis psoridsica 696

Artritis reumatoide 697

Colitis ulcerosa 698

Diabetes mellitus 698

Distrofia mioténica 700
Eccema atépico 701

Enfermedad de Behget 701
Enfermedad de Crohn 703
Enfermedad de Lyme 704
Enfermedad por arafiazo de gato 704
Esclerosis multiple 704

Esclerosis sistémica 704

Esclerosis tuberosa 705
Espondilitis anquilosante 707
Estenosis carotidea 707
Granulomatosis de Wegener 709
Hipertensién 709

Homocistinuria 710

Infeccion genital por Chlamydia 710
Lepra 710

Lupus eritematoso sistémico 712

Enfermedades

Miastenia gravis 713
Neurofibromatosis-1 714
Neurofibromatosis-2 716
Penfigoide cicatricial 716
Poliarteritis nodosa 717

Rosacea 717

Sarcoidosis 718

Seudoxantoma elastico 719

Sifilis adquirida 720

Sifilis congénita 21

Sindrome de Cushing 721

Sindrome de Ehlers-Danlos tipo 6 (esclerdtico ocular) 722
Sindrome de inmunodeficiencia adquirida 722
Sindrome de Kearns-Sayre 724

Sindrome de Marfan 724

Sindrome de Reiter 725

Sindrome de Sjogren 726

Sindrome de Stevens-Johnson 727

Sindrome de Sturge-Weber 728

Sindrome de Vogt-Koyanagi-Harada 728
Sindrome de von Hippel-Lindau 729
Tirotoxicosis 729

Tuberculosis 730




693

Enfermedades sistémicas

Acromega“a c. Aumento de tamariio de la cabeza, manos, pies, lengua
(Fig. 20.3) y 6rganos internos.

La acromegalia estd causada por un exceso de hormona de cre-
cimiento (GH) que tiene lugar durante la edad adulta, después
del cierre epifisario, y se debe practicamente siempre a un ade-
noma aciddéfilo hipofisario secretor. (La hipersecrecion de hor-
mona de crecimiento durante la infancia, antes del cierre epifi-
sario, da lugar a gigantismo.)

I. La presentacion es en la cuarta a quinta décadas de la vida.
2. Signos
a. Piel. Hiperhidrosis, seborrea, acné y, en mujeres, hirsutismo.
b. Cara. Rasgos toscos: labios gruesos, pliegues nasolabia-
les exagerados, arcos supraorbitarios prominentes (Fig,
20.1) y aumento de tamafio de la mandibula (prognatis-
mo) (Fig. 20.2) con maloclusion dental.

Fig. 20.3
Macroglosia en una acromegalia.

3. Las complicaciones incluyen artrosis (Fig, 20.4), sindrome
del tinel carpiano, miocardiopatia, hipertension, enfermedad
respiratoria, diabetes mellitus, disfuncién gonadal y neuro-
patia.

Fig. 20.1
Acromegalia.

Fig. 20.4
Radiograffa simple de las manos en una acromegalia que muestra
picos y ganchos de las falanges terminales, aumento del tamafio
de los huesos con inserciones musculares prominentes

y cambios artréticos precoces. (Cortesia de S. Ghiacy.)

4. Pruebas diagnoésticas. El diagndstico se puede confirmar
mediante la determinacién de los valores de GH en respues-
ta a un prueba de tolerancia oral a la glucosa. Los individuos
normales muestran supresion de las cifras de GH por debajo

Fig. 20.2 de 2 mU/I. En cambio, en la acromegalia los valores de GH
Radiografia simple de crdneo en una acromegalia que muestra un no bajan y pueden aumentar de forma paraddjica.

aumento de la mandibula con ensanchamiento del dangulo 5. Las opciones de tratamiento incluyen bromocriptina (un
mandibular (prognatismo), aumento del seno frontal, agonista de la dopamina de accién prolongada), radioterapia

engrosamiento de la béveda craneal y ensanchamiento de la fosa

. ] (haz externo o por implantacién de barras de itrio en la hipd-
hipofisaria. (Cortesia de S. Ghiacy.)

fisis) e hipofisectomia transesfenoidal.
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6. Signos oftalmicos
a. Comunes. Hemianopsia bitemporal y atrofia dptica.
b. Raros. Estrias angioides y nistagmus en vaivén de Maddox.

Arteritis de células gigantes

La arteritis de células gigantes (ACG) es una arteritis necrotizan-
te granulomatosa (Fig. 20.5) con predileccién por las arterias de
grande y mediano calibre, especialmente la temporal superficial,
oftalmica, ciliar posterior y vertebral proximal. La gravedad y la
extensién de la afectacidn se asocian con la cantidad de tejido
eldstico en la media y la adventicia. Las arterias intracraneales,
que poseen poco tejido eldstico, suelen estar respetadas.

Histologia de una arteritis de células gigantes que muestra
infiltracion granulomatosa, interrupcion de la lamina elastica
interna, proliferacién de la intima y oclusién completa de la luz.
(Cortesia de A. Garner)

1. La presentacién suele ser en la séptima u octava décadas
de la vida con lo siguiente:

a. Dolor del cuero cabelludo, que se aprecia primero al pei-
narse, y es un sintoma frecuente.

b. Cefalea, a veces intensa, que puede localizarse en la zona
frontal, occipital o temporal, aunque puede ser mas gene-
ralizada.

¢. Laclaudicacion mandibular es practicamente patogno-
monica. Esta causada por isquemia del masetero y produ-
ce dolor al hablar y al masticar.

d. La polimialgia reumdtica se caracteriza por dolor y rigi-
dez de los grupos musculares proximales (tfpicamente los
hombros). Suele ser peor por la mafana y después del
ejercicio y puede preceder a los sintomas craneales en
varios meses.

e. Sintomas inespecificos como dolor cervical, pérdida de
peso, fiebre, sudoracién nocturna, mareo y depresion son
frecuentes.

f. Ceguera de inicio brusco con un malestar sistémico mini-
mo (arteritis oculta) es poco frecuente.

2. Otros signos

a. Laarteritis temporal superficial se caracteriza por la pre-

sencia de arterias engrosadas, dolorosas. inflamadas y

nodulares (Fig. 20.6), que no pueden aplanarse al compti-
mirlas contra el crineo. El pulso estd presente inicialmen-
te, pero mds tarde desaparece, un signo que sugiere fuer-
temente una ACG, ya que la presencia de una arteria
temporal superficial no pulsatil 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 localizacion para explorar el pulso es inme-
diatamente por delante del pabellén auricular.

b. Complicaciones. Aneurismas disecantes, insuficiencia
adrtica, infarto de miocardio, insuficiencia renal y acci-
dente vascular del tronco cerebral.

Arteria temporal superficial dilatada y tortuosa en una arteritis
de células gigantes.

Necrosis del cuero cabelludo en una arteritis de células gigantes.

3. Pruebas diagnosticas
a. La velocidad de sedimentacion globular (VSG) suele
estar muy elevada, con valores superiores a 60 mm/h. Para
interpretar la VSG hay que recordar lo siguiente:




e L.a VSG normal es igual aproximadamente a la mitad de
la edad en los hombres; es 5 mm mads elevada en las
mujeres.

e Cifras de VSG de 40 mm/h pueden ser «normales» en
personas diabéticas y en el anciano.

e Aproximadamente el 20% de los pacientes con ACG
tienen una VSG normal.

. La proteina C reactiva estd invariablemente aumentada y

puede resultar ttil cuando la VSG es equivoca.

. La biopsia de la arteria temporal (BAT) debe realizarse si

se sospecha una ACG.

® Nunca deben suspenderse los corticoides durante la
biopsia, que idealmente debe realizarse al cabo de 3
dias de haber iniciado su administracién.

e Los corticoides administrados durante mds de 7 dias
pueden eliminar la evidencia de arteritis activa; sin

Enfermedades sistémicas

I. Presentacion. Segiin el inicio y la extensién de la afecta-
cidén articular durante los primeros 6 meses, los tres tipos de
presentacion son los siguientes:

a.

La AIJ de inicio pauciarticular supone cerca del 60% de
los casos. Afecta a las nifias con una frecuencia cinco
veces superior a los nifios y con un pico maximo de edad
al inicio de alrededor de 2 afios. La artritis afecta a cuatro
o menos articulaciones, generalmente las rodillas (Fig.
20.8), aunque los tobillos y las mufiecas pueden afectar-
se también. Algunos pacientes de este subgrupo perma-
necen con afectacién pauciarticular, mientras que otros
desarrollan posteriormente una poliartritis. Alrededor del
75% de los nifios son positivos para los anticuerpos anti-
nucleares (ANA).
e La uveitis es comun en este grupo y afecta a cerca del
20% de los nifios. Los factores de riesgo de uveitis son
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el inicio precoz de la All y los hallazgos positivos de

embargo, esto no ocurre siempre y la biopsia debe lle-
ANA y HLA-DRS.

varse a cabo aunque el tratamiento con corticoides se
haya iniciado considerablemente pronto. Esto tiene dos
motivos; primero, si resulta positivo, justifica la admi-
nistracién a largo plazo de corticoides en una poblacion
con una elevada predisposicién a sus efectos secunda-
rios. Si resulta negativo, justifica de alguna forma la
retirada del tratamiento con corticoides.

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

e Hay que obtener al menos 2,5 cm de la arteria y exami-
nar secciones seriadas a causa del fendmeno de «lesio-
nes intercaladas»: segmentos de pared arterial histolé-
gicamente normal pueden alternar con segmentos de
inflamacién granulomatosa.

e La falta de pulsacién puede hacer que la biopsia de la
arteria temporal resulte dificil, especialmente en manos
inexpertas; no es infrecuente que se extirpe y se envie
para su examen histolégico un fragmento nervioso.

4. El tratamiento implica la administracién de corticoides

sistémicos (ver Capitulo 18).

5. Signos oftalmicos

a. Comunes. Neuropatia dptica isquémica anterior.

b. Poco frecuentes. Amaurosis fugax, manchas algodono-
sas, oclusion de la arteria central de la retina, oclusién de
la arteria ciliorretiniana y paralisis de los nervios motores
oculares (habitualmente una pardlisis del tercer par que
respeta la pupila).

¢. Raros. Sindrome isquémico ocular.

Fig. 20.8
Artritis idiopatica juvenil pauciarticular que afecta a las rodillas.

b. La AlJ de inicio poliarticular supone otro 20% de los
casos. Afecta a las nifias unas tres veces mas que a los nifios
y su inicio puede producirse a lo largo de toda la infancia.
La artritis afecta a cinco o mds articulaciones, tanto peque-
fias como grandes y de forma simétrica (Fig. 20.9). Los sig-
nos sistémicos son leves o estan ausentes. Alrededor del
40% de los nifios son positivos para los ANA.

e La uveitis se produce en cerca del 5% de los casos.

La AIJ de inicio sistémico supone cerca del 20% de los
casos. La enfermedad ocurre con igual frecuencia en nifios

Artritis idiopatica juvenil

La artritis idiopdtica juvenil (AlJ) es una artritis inflamatoria de

al menos 3 meses de duracién y que se produce en nifios antes

de los 16 afios de edad. La proporcién mujeres:hombres es 3:2.

Los pacientes son seronegativos para el factor reumatoide IgM.

Sin embargo, en Norteamérica, la AlJ suele denominarse artritis c.
«reumatoide» juvenil.
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Fig. 20.9
Artritis idiopatica juvenil poliarticular.

y en nifias y se puede presentar a cualquier edad. Los sig-
nos sistémicos incluyen fiebre alta remitente, exantema
maculopapular transitorio, linfadenopatia generalizada,
hepatoesplenomegalia y serositis. Inicialmente, la artralgia
o la artritis pueden ser minimas o estar ausentes, y sélo una
minoria de pacientes desarrolla posteriormente una poliar-
tritis progresiva. El término «enfermedad de Still» se reser-
va actualmente para pacientes de este subgrupo.
e No se produce uveitis.

2. Las opciones de tratamiento incluyen fisioterapia, AINE y

metotrexato a dosis bajas.
3. Signos oftalmicos. Uveitis anterior crénica.

Artritis psoriasica

La artritis psoridsica es una espondiloartropatia que afecta a
alrededor del 7% de los pacientes con psoriasis. La enfermedad
afecta a ambos sexos por igual y se asocia con una prevalencia
aumentada de HLA-B27 y HLA-B17.

I. La presentacion es en la tercera o cuarta décadas de la vida.
2. Signos
a. Piel

e Psoriasis en placas (lo mas frecuente): areas de color

rosa-salmon bien delimitadas y cubiertas por gruesas

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

Fig. 20.10
Placa de psoriasis.

® Psoriasis flexural: lesiones rosadas sin descamacion,
que afectan habitualmente a la ingle y el periné.

e [ a psoriasis pustulosa se caracteriza por lesiones pustu-
losas en las palmas y las plantas, en asociacién con des-
camacion y eritema.

e La psoriasis eritrodérmica se caracteriza por eritema y
descamacion graves, a menudo con formacién de pus-
tulas, que afectan al tronco y las piernas.

b. La artritis puede adoptar uno de los siguientes patrones:

e Afectacion asimétrica de las articulaciones interfaldngi-
cas distales que puede dar lugar a deformidades en
forma de salchicha (Fig. 20.11).

e Afectacién periférica pauciarticular.

e Afectacion periférica simétrica similar a la artritis reu-
matoide.

e La artritis mutilante que afecta a algunos dedos es rara.

e Espondilitis anquilosante asociada.

Fig. 20.11
Deformidades en forma de salchicha de los dedos en una
artritis psoriasica.




¢. Distrofia ungueal. Punteado, depresion transversa y oni-
colisis (Fig. 20.12).

Fig. 20.12
Distrofia ungueal psoriasica.

3. Tratamiento. AINE, corticoides intraarticulares; la enfer-
medad grave puede precisar farmacos citotoxicos.
4. Signos oftalmicos
a. Poco frecuentes. Uveitis anterior aguda.
b. Raros. Conjuntivitis, queratitis y queratoconjuntivitis
seca.

Artritis reumatoide

La artritis reumatoide (AR) es una enfermedad sistémica
autoinmune caracterizada por una poliartropatia inflamatoria
simétrica, destructiva y deformante, en asociacién 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.

I. La presentacion es en la cuarta década de la vida y ocasio-
nalmente en la infancia (artritis reumatoide juvenil). La
enfermedad se caracteriza por reagudizaciones que alternan
con fases de quiescencia.

2. Signos
a. Artritis

e Afectacion simétrica de las pequefias articulaciones de
las manos y los pies. La inflamacién afecta tipicamente
a las articulaciones interfaldngicas proximales y respe-
ta las articulaciones interfaldngicas distales. Las articu-
laciones metacarpofaldngicas y del tobillo también sue-
len estar afectadas.

o Afectacién menos frecuente de hombros, codos, cade-
ras y columna cervical.

e La inestabilidad articular secundaria a inflamacién cré-
nica puede dar lugar a subluxacién y deformidades,
como desviacion cubital de las articulaciones metacar-
pofaldngicas (Fig. 20.13).

b. Piel. Fenémeno de Raynaud, vasculitis (Fig. 20.14), nédu-
los subcutdneos (Fig. 20.15) y en ocasiones pioderma gan-
grenoso.

Enfermedades sistémicas

Fig. 20.13
Deformidad cubital de la mano derecha en una artritis reumatoide.

3 Y NP4y,
Fig. 20.14
Vasculitis cutdnea en una artritis reumatoide.

Fig. 20.15
Nédulos reumatoides.

3. Complicaciones
e Noédulos pulmonares y fibrosis.
e Neuropatia multifocal.
e Artritis séptica.
¢ Amiloidosis secundaria.
e Sindrome del tinel carpiano.
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4. Las opciones de tratamiento incluyen AINE, sales de oro,
D-penicilamina, hidroxicloroquina, sulfasalazina, corticoides
y agentes citotoxicos.
5. Signos oftalmicos
a. Comunes. Queratoconjuntivitis seca (sindrome de Sjo-
gren secundario).
b. Poco frecuentes. Escleritis y queratitis ulcerativa periférica.
¢. Raros. Sindrome adquirido de la cubierta del tend6n obli-
Cuo superior.

Colitis ulcerosa

La colitis ulcerosa (CU) es una enfermedad inflamatoria recu-
rrente, idiopética y crénica, que afecta al recto y se extiende en
direccién proximal hasta afectar también a todo o parte del
intestino grueso. La enfermedad se caracteriza por ulceracion
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 evolucion tienen un ries-
go aumentado de presentar carcinoma de colon.

Fig. 20.16
Colitis ulcerosa.

I. La presentacion es en la segunda o tercera décadas de la
vida con diarrea sanguinolenta, espasmos abdominales bajos,
urgencia para defecar y tenesmo. Los sintomas generales son
cansancio, pérdida de peso, mareos y fiebre.
2. Signos extraintestinales
a. Mucocutdneos. Ulceracion aftosa oral, eritema nodoso y
pioderma gangrenoso.

b. Esqueléticos. Acropaquia, artritis asimétrica de la extre-
midad inferior, sacroileitis y espondilitis anquilosante.

¢. Hepdticos. Hepatitis autoinmune, colangitis esclerosante
y colangiocarcinoma.

d. Vasculares. Trombosis arterial y venosa.

3. Pruebas diagnésticas. Endoscopia y biopsia.

4. Las opciones de tratamiento incluyen corticoides sistémi-
cos, sulfasalazina, agentes inmunosupresores y colectomia.

5. Signos oftalmicos
a. Poco frecuentes. Uveitis anterior aguda, infiltrados cor-

neales periféricos y conjuntivitis.
b. Raros. Papilitis.

Diabetes mellitus

La diabetes es un trastorno metabdlico frecuente que se caracte-
riza por una hiperglucemia sostenida de gravedad variable
secundaria a la falta de insulina endégena, a su eficacia dismi-
nuida o a ambas cosas. La enfermedad afecta aproximadamente
al 2% de la poblacién en Reino Unido. Aunque hay cierto grado
de superposicion, la diabetes se puede dividir en dos tipos:

I. Diabetes tipo | (diabetes mellitus insulinodependiente,
DMID, diabetes de inicio juvenil), que se produce habitual-
mente entre los 10 y los 20 afios de edad, con sintomas agu-
dos de polidipsia, poliuria, nicturia y pérdida de peso. Existe
una asociacion con HLA-DR3 y HLA-DR4. Se ha postulado
que la destruccién autoinmune de las células de los islotes
pancredticos interviene en la patogenia. Los diabéticos tipo 1
suelen ser delgados y manifiestan una falta total de insulina;
pueden presentar cetoacidosis y precisan insulina para con-
trolar la 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 afios 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 metabdlico suele requerir
dieta y fa&rmacos 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 asintomdtica y
se descubre por casualidad. De forma alternativa, puede pre-
sentarse con infecciones recurrentes de la piel, vulva o glan-
de del pene o, raramente, con complicaciones como hemo-
rragia vitrea.
3. Pruebas diagnosticas
e Una concentracién de glucosa en ayunas superior a
6,7 mmol/l o més.

® Una concentracién aislada de glucosa superior a 10,0 mmol/!
0 maés.

e Serealiza una prueba de tolerancia oral a la glucosa sélo si
el diagnéstico es incierto.

¢ ].a hemoglobina glucosilada (HBA 1c¢) refleja la cifra pro-
medio de glucosa sanguinea durante las 6 semanas previas.
Normalmente, el 4-8% de la hemoglobina esta glucosila-
do; valores superiores a éste reflejan un control glucémico
inadecuado y son el mejor indicador de la eficacia del tra-
tamiento, més que una determinacién aislada de la cifra de
glucosa.

¢ 1.a determinacién 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 reduccién
de peso, ejercicio fisico y control de la dieta, a menudo en
combinacion con agentes hipoglucemiantes orales y/o insu-
lina. Los farmacos hipoglucemiantes orales incluyen las sul-
fonilureas (p. ¢j., glicazida, glipizida) y las biguanidas (p. €j..
metformina). También es importante tratar de forma agresiva
cualquier problema asociado, especialmente la hipertension
y la hiperlipidemia.




5. Complicaciones sistémicas

a. Renales. La nefropatia se caracteriza inicialmente por
proteinuria microscépica. A veces puede producirse una
enfermedad renal grave que da lugar a insuficiencia renal
que requiere didlisis o trasplante.

b. Vasculares. Aceleracién de la aterosclerosis de las arterias
coronarias y de las extremidades inferiores. La afectacion
grave de las piernas puede causar ulceracién isquémica y
gangrena de los pies y los dedos (Fig. 20.17).

Fig. 20.17
Gangrena diabética.

¢. Neurologicas

¢ ] a polineuropatia sensorial afecta principalmente a los
pies con una distribucién «en guante y calcetin», y
puede causar tlceras perforantes neuropdticas no dolo-
rosas en los puntos de presién en las plantas (Fig. 20.18)
y artropatia degenerativa (articulaciones de Charcot)
(Fig. 20.19).

¢ Puede haber pardlisis de los pares craneales —clasica-
mente pardlisis del tercer par con respeto de la pupila—
debido a afectacion de los pequefios vasos,

Fig.20.18
Ulceracién neuropatica diabética.

Fig. 20.19
Articulaciones de Charcot.

d. Las manifestaciones cutdneas incluyen aumento de la
susceptibilidad a las infecciones por bacterias y hongos
(Fig. 20.20, aparicion de ampotlas en los pies y los dedos,
necrobiosis lipoidica (Fig. 20.21) y lipodistrofia en los
lugares de inyeccién de la insulina (Fig. 20.22) y granulo-
ma anular.

NB: La neuropatia combinada con insuficiencia vascular y
aumento de la susceptibilidad a la infeccion suelen dar lugar
a gangrena en las extremidades (pie diabético).

Fig. 20.20
Moniliasis.

6. Signos oftalmicos

a. Comunes. Retinopatia e iridopatia (aumento de la trans-
iluminacién del iris).

b. Poco frecuentes. Cambios en la refraccion, aceleracion de
la catarata senil, rubeosis iridis, paralisis de los nervios
motores oculares e hialosis asteroide.

¢. Raros. Papilopatia, disociacién pupilar luz-cerca, catarata
de inicio agudo y mucormicosis rinoorbitaria.




709/

Oftalmologia Clinica

b. Centrales. Expresion facial apenada (Fig. 20.24) causada
por consuncién facial bilateral con mejillas huecas y
habla confusa por afectacién de la lengua y los misculos
faringeos.

¢. Otros. Calvicie frontal en los hombres (Fig. 20.25), hipo-
gonadismo, anomalias endocrinas leves, miocardiopatia,
enfermedad pulmonar, deterioro intelectual y cambios
0seos.

4, Pruebas diagnésticas. La electromiografia muestra poten-
ciales mioténicos y miopaticos, con aumento de la cifra séri-

Fig. 20.21 ca de creatincinasa.
Necrobiosis lipoidica. 5. El tratamiento incluye ejercicio y prevencién de las con-
tracturas.

Fig.20.22
Lipodistrofia diabética.

Distrofia miotonica

La distrofia mioténica (enfermedad de Steinert) se caracteriza
por retraso de la relajacién muscular después de interrumpir el
esfuerzo voluntario (miotonia). El locus génico estd en 19q13.3.

Fig. 20.24
Expresion facial apenada en una distrofia mioténica.

I. La herencia es autosémica dominante.

2. La presentacion es en la tercera o sexta décadas de la vida
con debilidad de las manos y dificultad para caminar. Las
generaciones sucesivas muestran un inicio progresivamente
mds precoz y una mayor gravedad de la enfermedad, un
fenémeno denominado «anticipacion».

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

(Fig. 20.23), consuncién muscular y debilidad.

Fig. 20.23 Fig. 20.25
Dificultad en la relajacion de un apretén de manos en una Expresion facial apenada, calvicie frontal y catarata derecha en
distrofia miotonica. una distrofia mioténica.




6. Signos oftalmicos
a Comunes. Cataratas estrelladas de inicio precoz y ptosis.
b. Poco frecuentes. Oftalmoplejia externa, disociacién pupi-
lar luz-cerca, retinopatia pigmentaria leve y presién intra-
ocular baja.

Eccema atépico

El eccema atépico (dermatitis) es un trastorno cutdneo idiopéti-
coy a menudo familiar que puede asociarse con asma y fiebre
del heno.

I. La presentacién es con prurito intenso en la época de lac-
tante, aunque puede darse a cualquier edad.
2. Signos
a. El eccema facial suele verse en lactantes y consta de
pépulas pruriginosas, secas y eritematosas (Fig. 20.26).
b. El eccema flexural (Fig. 20.27) suele aparecer mds tarde
con afectacién simétrica de las flexuras del codo y las
rodillas, mufiecas y tobillos, con piel seca, liquenificada o
excoriada.

Fig. 20.26
Eccema infantil.

Fig. 20.27
Eccema del adulto.
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3. Las opciones de tratamiento incluyen emolientes, prepa-
raciones de brea de alquitrdn y corticoides t6picos.
4. Signos oftalmicos
a. Comunes. Madarosis y blefaritis estafilocécica.
b. Poco frecuentes. Queratoconjuntivitis crénica, querato-
cono y catarata de inicio precoz.
¢. Raros. Desprendimiento de retina.

Enfermedad de Behc¢et

La enfermedad de Behget es un trastorno idiopatico, multisistémi-
co y recurrente que afecta tipicamente a hombres jévenes de las
regiones orientales del Mediterrdneo y Japén. Se asocia con una
prevalencia aumentada del HLA-BS51 y su subtipo HLA-Bw51.

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

2. Criterios diagndsticos mayores
a. La estomatitis aftosa oral recurrente es un hallazgo uni-
versal. Una tlcera aftosa tipica es dolorosa y aplanada con
una base necrdtica amarillenta. Aparece en grupos, que
pueden afectar a la lengua (Fig. 20.28), encfas, labios y
mucosa oral.

Fig. 20.28
Ulceracién aftosa en una enfermedad de Behget.

b. Las lesiones cutdneas incluyen eritema nodoso (Fig.
20.29), acneiformes (Fig. 20.30), tromboflebitis subcu-
tdnea, exantema papulovesiculopustuloso e hipersensi-
bilidad. Esta dltima se puede estudiar mediante la prue-
ba cutdnea con «punciones» (patergia), en la que se
forma una piistula después de arafiar la piel con una
aguja (Fig. 20.31) o frotando la piel y demostrando la
aparicién de lineas correspondientes (dermatografismo)
(Fig. 20.32).

¢. Ulceracion genital recurrente del pene (Fig. 20.33) y el
escroto en los hombres y de los labios y la vagina en las
mujeres.

d. Uveitis, anterior y posterior.




Fig. 20.29
Lesiones cutdneas parecidas al eritema nodoso en una
enfermedad de Behget. (Cortesia de B. Noble.)

Fig. 20.30
Lesiones cutdneas acneiformes en una enfermedad de Behget.
(Cortesia de B. Noble.)

Fig. 20.31
Pustula formada después de una puncién en una enfermedad de
Behget (prueba de patergia positiva). (Cortesia de B. Noble.)

Fig. 20.32
Hipersensibilidad cutanea demostrada mediante presién en la
piel (dermatografismo) en una enfermedad de Behget. (Cortesfa
de B. Noble.)

S
Fig.20.33
Ulceracién genital en una enfermedad de Behget.

3. Criterios diagnosticos menores
a. Artritis que afecta a rodillas, tobillos y ocasionalmente

articulaciones sacroilfacas.

b. Epididimitis.

Ulceracion intestinal.

d. Vasculares. Tromboflebitis obliterante de venas superfi-
ciales y profundas (Fig. 20.34), oclusién de los grandes
vasos arteriales y formacion de aneurismas.

e. Neurologicos. Sindromes del tronco cerebral y meningo-
encefalitis.

4, Enfermedad de Behget completa. Cuatro criterios
mayores que aparecen de forma simultdnea o en momentos
diferentes.

5. Enfermedad de Behget incompleta. Uno de los siguientes:
e Tres criterios mayores.
¢ Dos criterios mayores y dos menores.

e Uveitis y otro criterio mayor.

e Uveitis y dos criterios menores.

6. Tratamiento
a. Tetraciclina o corticoides tdpicos para las lesiones locales

como Ulceras orales o genitales.

b. Las opciones terapéuticas sistémicas incluyen corticoi-
des, a menudo combinados con colchicina, azatioprina,
ciclosporina, clorambucilo y levamisol.

®




Fig. 20.34
Venas superficiales dilatadas secundariamente a una
tromboflebitis obliterante profunda en una enfermedad de
Behget. (Cortesia de B. Noble.)

1. Signos oftalmicos
a. Comunes. Uveitis anterior, vitritis y retinitis.
b. Poco frecuentes. Periflebitis retiniana oclusiva, periarte-
ritis y edema de retina.

Enfermedad de Crohn

La enfermedad de Crohn (ileitis regional) es una enfermedad
recurrente, idiopdtica y crénica caracterizada por inflamacién
granulomatosa, no caseosa y multifocal que afecta a todo el
espesor de la pared intestinal. Generalmente afecta a la regién
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 region ileocecal.

I. La presentacién es en la segunda o tercera décadas de
la vida con fiebre, pérdida de peso, diarrea y dolor abdominal.
2. Manifestaciones extraintestinales
a. Orales. Glositis (Fig. 20.36) y ulceracién aftosa.
b. Cutdneas. Eritema nodoso, pioderma gangrenoso (Fig.
20.37) y psoriasis.

Enfermedades sistémicas
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Fig. 20.36
Glositis en una enfermedad de Crohn.

Fig. 20.37
Pioderma gangrenoso en una enfermedad de Crohn.

¢. Esqueléticas. Acropaquia, artritis periférica aguda, sa-
croileitis y espondilitis anquilosante.

3. Las complicaciones incluyen obstruccidn intestinal debida
a formacién de estenosis (Fig. 20.38), fistulas perirrectales,
abscesos y fisuras, y hepatopatia.

4. Las pruebas diagnésticas son endoscopia y biopsia.

5. Las opciones de tratamiento incluyen soporte nutricional,
corticoides, antibidticos, inmunosupresores y cirugia.

6. Signos oftalmicos
a. Poco frecuentes. Uveitis anterior aguda, conjuntivitis,

epiescleritis e infiltrados corneales periféricos.
b. Raros. Periflebitis retiniana.

Enema de bario que muestra estrechez y ulceracién «en espina
de rosay en una enfermedad de Crohn. (Cortesia de S. Ghiacy.)
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Enfermedad de Lyme

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

I. Elestadio precoz se presenta varios dias después de la mor-
dedura con una lesidn cutdnea progresiva anular que es
patognomoénica (eritema crénico migrans) y que puede
acompaiarse de sintomas constitucionales y linfadenopatias.
Puede durar varias semanas y se resuelve incluso sin trata-
miento. Las complicaciones, neuroldgicas (pardlisis de pares
craneales, meningitis) y cardiacas (defectos de conduccion,
miocarditis), pueden aparecer al cabo de 3-4 semanas des-
pués de las manifestaciones iniciales.

2. Las complicaciones tardias, generalmente artritis cronica de
grandes articulaciones, pueden aparecer después y causar
problemas durante afios. También puede haber polineuropa-
tfa y acrodermatitis crénica.

3. Las pruebas diagnésticas incluyen PCR y ELISA.

4. El tratamiento se realiza con doxiciclina oral o ceftriaxo-
na endovenosa para la afectacién neuroldgica.

5. Signos oftalmicos
a. Comunes. Fotofobia, dolor, edema periocular y conjunti-

Vitis.

b. Poco frecuentes. Queratitis, uveitis anterior, uveftis inter-
media, neuritis 6ptica, neurorretinitis y pardlisis de los
pares craneales.

¢. Raros. Coroiditis multifocal periférica y periflebitis reti-
niana.

Enfermedad por arafiazo de gato

La enfermedad (fiebre) por arafiazo de gato es una infeccién
subaguda causada por un bacilo gramnegativo pequefo, Barto-
nella henselae, que se transmite por el arafiazo o la mordedura
de un animal infectado, generalmente un gato.

I. La presentacion es a cualquier edad con una pustula en el
lugar de la inoculacién seguida de sintomas constitucionales,
linfadenopatia y eritema nodoso.

2. La enfermedad diseminada es rara, aunque puede afectar
a individuos inmunocomprometidos. Se caracteriza por
encefalitis, hepatitis, neumonia, esplenomegalia, formacién
de absceso esplénico y osteomielitis.

3. Las pruebas diagnésticas incluyen hemocultivo y titulo de
anticuerpos inmunofluorescentes.

4, El tratamiento se realiza por via oral con doxiciclina y
rifampicina; el microorganismo también es sensible a cipro-
floxacino y cotrimoxazol.

5. Signos oftalmicos
a. Poco frecuentes. Neurorretinitis.

b. Raros. Sindrome oculoglandular de Parinaud, uveitis
intermedia, retinitis multifocal aguda, periflebitis retinia-
na y desprendimiento de retina exudativo.

Esclerosis multiple

La esclerosis miltiple (EM) es una enfermedad idiopatica,
remitente y desmielinizante que afecta a la sustancia blanca
dentro de]l SNC.

I. La presentacion es en la tercera o cuarta décadas de la vida
con afectacion remitente/recurrente que tiene lugar con una
frecuencia al azar y de una duracién impredecible.

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

nos y pérdida sensorial con una distribucién «en pantalén».

b. Tronco cerebral. Diplopia, nistagmus, disartria y disfagia.

¢. Hemisferio cerebral. Hemiparesia, hemianopsia y disfasia.

d. Psicolégicos. Pérdida intelectual, depresion, euforia y
demencia.

3. Los signos transitorios incluyen el signo de Lhermitte
(sensacion eléctrica al flexionar el cuello), sindrome disar-
tria-desequilibrio-diplopia y fendmeno de Uhthoff (empeo-
ramiento progresivo de la visién u otros sintomas con el ejer-
cicio o aumento de la temperatura corporal).

4. Pruebas diagnésticas
a. Lapuncion lumbar muestra la existencia de leucocitosis,

cifra de IgG > 15% de las proteinas totales y bandas oli-
goclonales en la electroforesis de protefnas.

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 placas de desmielinizacién aguda pueden
realzarse con gadolinio en las imdgenes con carga T1.

5. Las opciones de tratamiento son corticoides sistémicos e
interferon beta- | a.

6. Signos oftalmicos
a. Comunes. Neuritis 6ptica (generalmente retrobulbar),

oftalmoplejia internuclear y nistagmus.

b. Poco frecuentes. Desviacion oblicua, pardlisis de los ner-
vios motores oculares y hemianopsia.

¢. Raros. Uveitis intermedia y periflebitis retiniana.

Esclerosis sistémica

La esclerosis sistémica es una enfermedad del tejido conectivo
idiopatica y crénica que afecta a la piel (esclerodermia) y los érga-
nos internos, afectando frecuentemente a mujeres por debajo de
los 50 afios de edad. El riesgo de afectacién de los 6rganos inter-
nos es proporcional a la extension de la afectacion cutdnea. La
esclerosis sistémica puede ser (a) limitada, (b) difusa, (c) sin escle-
rodermiay (d) solapada con otras enfermedades autoinmunes.

l. La presentacion es en la cuarta a sexta décadas de la vida
con un fenémeno de Raynaud.
2. Signos
a. Piel
e Engrosamiento y estiramiento de la piel en manos, pies,
cara y tronco (Fig. 20.39) que dan lugar a un aspecto
céreo.
e Lafibrosis subcutdnea causa retraccién de la piel, afila-
miento de los dedos con pérdida de los pulpejos (escle-
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esclerales, manchas algodonosas retinianas y zonas de no
perfusidn coroidea que sélo se ven con angiografia con
fluoresceina.

Esclerosis tuberosa

La esclerosis tuberosa (enfermedad de Bourneville) es una faco-
matosis caracterizada por la triada (a) epilepsia, (b) retraso
mental y (¢) adenoma sebdceo, aunque no estan presentes todos
los sintomas de forma invariable.

I. La herencia es autosémica dominante.
2. Signos
a. Piel
® De forma universal, hay un adenoma sebiceo, que
consta de pdpulas rojas fibroangiomatosas con una dis-
tribucién en mariposa alrededor de la nariz y las meji-
llas (Fig. 20.41).

e
Fig. 20.39
Esclerodermia que afecta a la piel abdominal.

rodactilia) (Fig. 20.40) y depésito subcutdneo de calcio
(calcinosis).

¢ Suele desarrollarse un aspecto facial tipico caracteriza-
do por una expresién fija, movimientos restrictivos de
los labios y «afilamiento» de la nariz.

b. Organos

¢ Dismotilidad esofégica.

¢ Enfermedad del corazén, pulmones y rifién.

® Artritis leve y miositis.

Fig. 20.41
Adenoma sebiceo en una esclerosis tuberosa.

® Las manchas en hoja de fresno son zonas hipopigmen-
. tadas en el tronco (Fig. 20.42), piernas y cuero cabellu-
Fig. 20.40 - do. En los nifios con la pigmentacién cutdnea dispersa
Esclerodactilia. . : .
se detectan mejor empleando luz ultravioleta, bajo la
cual emiten fluorescencia (ldmpara de Wood).
¢ Las manchas de chagrin (piel de zapa) son un engrosa-
miento difuso sobre la regién lumbar (Fig. 20.43).

3. Pruebas diagnésticas. Anticuerpos antinucleares positivos ¢ Placas fibrosas en la frente (Fig. 20.44).
en el suero junto con otros autoanticuerpos; biopsia cutdnea. ® Apéndices cutdneos (molluscum fibroso pendular).
4. El tratamiento no resulta satisfactorio. ® Manchas café con leche.
5. Signos oftalmicos ¢ Hamartomas subungueales (Fig. 20.45).
a. Comunes. Estiramiento de los parpados y telangiectasia. b. Neuroligicos. La presencia de hamartomas cerebrales
b. Poco frecuentes. Queratoconjuntivitis seca. astrociticos dispersos es universal (Fig. 20.46).
¢. Raros. Acortamiento de los fondos de saco conjuntivales ¢. Hematomas viscerales. Renales (angiomiolipomas) y car-

y cambios vasculares, epiescleritis nodular, excavaciones diacos (rabdomiomas).




Fig. 20.42

Mancha en hoja de fresno en una esclerosis tuberosa. Fig. 20.45

Hamartoma subungueal del dedo meifiique del pie en una
esclerosis tuberosa.

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

Fig. 20.46
TC axial que muestra un hamartoma astrocitico
periventricular. (Cortesfa de K. Nischal )

3. El tratamiento supone el control de la epilepsia y el trata-
miento del trastorno mental y de conducta.
4. Signos oftalmicos
a. Comunes. Astrocitomas retinianos en el 50% de los casos.
Fig. 20.44 b. Poco frecuentes. Manchas hipopigmentadas en el iris y la
Adenoma sebiceo extenso y una placa fibrosa en la frente en retina, papiledema y parélisis del sexto par pueden produ-

una esclerosis tuberosa. . : i
cirse debido a aumento de la presién intracraneal.




Espondilitis anquilosante

La espondilitis anquilosante (EA) es una espondiloartropatia,
que supone principalmente la existencia de inflamacién, calcifi-
cacién y finalmente osificacién de los ligamentos y las cdpsulas
de las articulaciones, con el resultado de anquilosis ésea del
esqueleto axial. Afecta tipicamente a los hombres, el 90% de los
cuales son HLA-B27 positivos.

I. La presentacion 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 mas
afectadas son las sacroiliacas, columna, caderas, costillas
y hombros. Tiene lugar una limitacién progresiva de los
movimientos espinales (Fig. 20.47); de forma caracterfs-
tica, la columna queda fijada en flexion. La reduccién de
la movilidad de la caja tordcica puede predisponer a infec-
cién pulmonar.
b. Entesopatia de la fascia plantar y el tendén de Aquiles.

Fig. 20.47
Limitacion de la flexion espinal en una espondilitis anquilosante
avanzada.

3. Asociaciones. Enfermedad inflamatoria intestinal (artritis
colitica).

4. Complicaciones. Fibrosis pulmonar apical, insuficiencia
adrtica y defectos de conduccién cardiaca.

5. Pruebas diagndsticas. L.a VSG estd aumentada. La radio-

logia de las articulaciones sacroiliacas pone de manifiesto la

existencia de osteoporosis yuxtaarticular en las primeras eta-

pas, seguida posteriormente de esclerosis y obliteracién 6sea

de la articulacién. Los ligamentos espinales pueden mostrar

también calcificacién («columna en bambu») (Fig. 20.48),

como muchas otras articulaciones afectadas por el proceso

inflamatorio.

Las opciones de tratamiento incluyen fisioterapia, AINE,

sulfasalazina e inyecciones intraarticulares de corticoides.

Puede ser necesaria la correccién quirdrgica de las deformi-

dades 6seas.

Signos oftalmicos. Uveitis anterior aguda en el 30% de los

casos.

Ox
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Fig. 20.48
Grave afectacion espinal en una espondilitis anquilosante

con puentes 6seos por sindesmdfitos («columna en bambuy).
(Cortesia de S. Ghiacy.)

Estenosis carotidea

La estenosis carotidea se refiere a un estrechamiento ateromato-
s0, a menudo asociado con ulceracidn, en la bifurcacién de la
arteria carétida comiin. 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-
fios fragmentos de material ateromatoso (placas de Hollenhorst).

l. La presentacion es en la séptima a la novena décadas de la

vida con:

¢ Ataques isquémicos retinianos transitorios (amaurosis
fugax).

® Oclusién de la arteria retiniana.

® Ataques isquémicos cerebrales transitorios.

¢ Accidente vascular cerebral.

¢ Sindrome isquémico ocular.

e Retinopatia diabética asimétrica —el ojo ipsilateral tiende a
estar relativamente respetado—.

2. Signos

a. La palpacién de las arterias cardtidas 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 carotideo disminuido o
ausente. Otros pulsos periféricos pueden estar también
disminuidos en la aterosclerosis generalizada.

b. La auscultacion 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 respiracién. El
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ruido mds grave es el que tiene un tono alto y es blando por- ¢. Laangiografia carotidea es ¢l método més exacto (Fig.

que indica la existencia de una estenosis rigida. Cuando la 20.51), pero tiene un riesgo importante de complicacio-

luz esté estrechada un 90% o mis, el ruido desaparece. nes. Su resolucion se puede mejorar mediante la retirada

3. Pruebas diagnésticas (sustraccion) digital de las interferencias de base, lo que
a. La exploracion doble es una prueba diagndstica no inva- deja s6lo la imagen arterial (Fig. 20.52).

siva que supone la combinacioén de una ecografia en tiem-
po real y de alta resolucion junto con un andlisis con Dop-
pler del flujo (Fig. 20.49).

FRFAD.OK
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Fig. 20.49
Ecografia con Doppler color que muestra una estenosis carotidea.

b. Laangiografia con resonancia magnética no es invasiva Fig. 20.51

y es exacta (Fig. 20.50). Arteriografia sin sustraccion que muestra una estenosis grave
de la arteria carotida interna derecha. (Cortesia de D.Thomas,)

Fig. 20.50 Fig. 20.52
Angiorresonancia que muestra una estenosis grave de la arteria Arteriografia con sustraccion digital que muestra una estenosis
cardtida interna derecha. (Cortesfa de D.Thomas.) grave de la arteria cardtida interna derecha. (Cortesia de D.Thomas.)
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4. El tratamiento tiene como objetivo prevenir el accidente 2. Signos

vascular cerebral y la afectacién visual permanente de la a. Tracto respiratorio

siguiente forma: ® La afectacion del tracto respiratorio superior por infla-

a. Medidas generales para corregir los factores de riesgo macién granulomatosa necrotizante puede dar lugar a
asociados como consumo de tabaco, hipertensién, diabe- perforacion del tabique nasal, deformidad nasal en silla
tes, obesidad, hipercolesterolemia y arritmias cardiacas. de montar y fistula nasal-paranasal.

b. Tratamiento antiplaquetario. ® La afectacion del tracto respiratorio inferior puede dar
® Aspirina 75-300 mg cada dia. lugar a lesiones nodulares, infiltrados y cavitacién con
® Aspirina combinada con dipiridamol 200 mg cada dia, niveles liquidos (Fig. 20.54).

si la aspirina sola no es efectiva.
¢ Clopidogrel 75 mg cada dia, si las otras medidas no son
efectivas.
¢. Anticoagulantes orales como la warfarina si persisten los
ataques isquémicos cerebrales transitorios a pesar del tra-
tamiento antiplaquetario.
d. La endarterectomia carotidea (Fig. 20.53) estd indicada
en pacientes con estenosis sintomética superior al 70%.

=]
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Fig.20.54
Radiografia de torax que muestra una cavitacién en una
granulomatosis de VWegener. (Cortesia de S, Ghiacy.)

Fig. 20.53
Cicatriz después de endarterectomia carotidea.

b. Organos
® Glomerulonefritis necrotizante, con insuficiencia renal.
® Vasculitis focal que afecta al bazo, corazén y gldndulas

5. Signos oftalmicos suprarrenales.
a. Comunes. Amaurosis fugax. ¢. Neurologicos. Polineuritis y meningoencefalitis.
b. Poco frecuentes. Placas de Hollenhorst y oclusién de la 3. Pruebas diagnésticas. Los anticuerpos anticitoplasma de
arteria retiniana. neutréfilo (c-ANCA) se encuentran en mas del 90% de los
¢. Raros. Retinopatia hipotensiva (flujo lento) y sindrome pacientes con enfermedad grave.
isquémico ocular. 4. El tratamiento se realiza con corticoides sistémicos y
ciclofosfamida.
5. Signos oftalmicos
Granulomatosis de Wegener a. Comunes. Obstruccion nasolagrimal y dacriocistitis.
b. Poco frecuentes. Escleritis y queratitis ulcerativa periférica.
La granulomatosis de Wegener es un trastorno granulomatoso ¢. Raros. Seudotumor orbitario y periarteritis retiniana oclu-
multisistémico idiopatico caracterizado por una vasculitis gene- siva.

ralizada de los vasos pequefios que afecta predominantemente al
tracto respiratorio y los rifiones. Afecta a los hombres con mayor
frecuencia que a las mujeres. Hipertension

I. La presentacién es en la quinta década de la vida, a menu-  La hipertension suele ser idiopatica (esencial) y ocasionalmente
do con sintomas pulmonares. es secundaria a un trastorno renal o metabdélico.
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I. La presentacion suele ser en la quinta o sexta décadas de la
vida.

2. Signos. Elevacion de la presion arterial por encima de
140/90 (aunque el grado de elevacién necesario para el diag-
ndstico de hipertension varia con la edad).

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

terior.

e Aumento del riesgo de aterosclerosis que da lugar a car-

diopatia coronaria y accidente vascular cerebral.

e Enfermedad renal.

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

5. Signos oftalmicos
a. Comunes. Arterioloesclerosis retiniana y oclusion de una

rama de la vena retiniana.

b. Poco frecuentes. Retinopatia, oclusion de la arteria reti-
niana, macroaneurisma de la arteria retiniana, neuropatia
Optica isquémica anterior, infartos coroideos y pardlisis de
los nervios motores oculares.

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

Homocistinuria

La homocistinuria esta causada por una deficiencia de cistatio-
nina-f-sintetasa, lo que da lugar a la acumulacién de homocis-
tefna y metionina. El cuadro es fenotipicamente similar al sin-
drome de Marfan, pero con una tendencia a la trombosis.

I. La herencia es autosémica recesiva.
2. Signos
e Pelo rubio con rubicundez malar (Fig. 20.55).

Fig. 20.55
Pelo rubio y rubicundez malar en una homocistinuria.

e Habito marfanoide, pero la aracnodactilia es infrecuente.
e Retraso mental y trastorno psiquidtrico.
3. Complicaciones
® Osteoporosis y fracturas por aplastamiento espontdneas.
e 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
los valores de homocistefna y metionina.
5. Signos oftalmicos
a. Comunes. Ectopia lentis.
b. Poco frecuentes. Miopia y desprendimiento de retina.

Infeccion genital por Chlamydia

La infeccién genital por Chlamydia se transmite sexualmente y
estd causada por los serotipos D-K de Chlamydia trachomatis.

I. En los hombres la infeccién por Chlamydia es la causa mas
frecuente de «uretritis inespecifica» (NSU) y de «uretritis no
gonocdcica» (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 (sindrome de
Fitz-Hugh-Curtis). La salpingitis crénica puede dar lugar a
infertilidad.

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

4. Signos oftalmicos
a. Poco frecuentes. Conjuntivitis folicular del adulto.

b. Raros. Conjuntivitis neonatal.

Lepra

La lepra (enfermedad de Hansen, hanseniasis) es una infeccién
granulomatosa cronica causada por un bacilo 4cido-alcohol
resistente, Mycobacterium leprae. No se conoce el modo exac-
to de infeccién, aunque el tracto respiratorio superior parece ser
probablemente la puerta de entrada.

I. La lepra lepromatosa es una infeccion multisistémica
generalizada con lesiones extensas en la piel, nervios perifé-
ricos, tracto respiratorio superior, sistema reticuloendotelial,
0jos, huesos y testiculos, Los signos importantes son:

a. Piel. Eritema nodoso, placas (Fig. 20.56) y nédulos (Fig.

20.57).

b. Nariz. Engrosamiento de la mucosa y nariz en silla de

montar (Fig. 20.58).

¢. Neurologicos. La neuropatia periférica da lugar a pérdida
de la funcion sensorial, auténoma y motora.

e ] a neuropatia sensorial favorece los traumatismos que
pueden dar lugar a acortamiento de los dedos (Fig.
20.59) por un gran nimero de mecanismos.

e La neuropatia auténoma da lugar a piel seca, fisurada y
con tendencia a la infeccién; a menudo a esto se afiade
una infeccién bacteriana secundaria, con gran destruc-
cién de los tejidos.
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Fig. 20.58

Fig. 20.56
Placas cutdneas lepromatosas.

Acortamiento de los dedos en una lepra. (Cortesia de . Fytche.)

2. La lepra tuberculoide est4 limitada a la piel y los nervios
periféricos.
a. Piel. Lesiones anulares, anestésicas e hipopigmentadas,
con los bordes sobreelevados (Fig. 20.60).
APl b. Nervios. Engrosamiento de los nervios sensoriales cuta-
Fig. 20.57 neos.

Nédulos cutdneos lepromatosos. 3. El tratamiento se realiza con dapsona, rifampicina y clofa-
zimina.

4. Signos oftalmicos
a. Comunes. Madarosis y lagoftalmos debido a pardlisis del
e La neuropatia motora se ejemplifica por la deformidad séptimo par. Queratitis neurotréfica debida a afectacion
de la «mano en garra», debido a pardlisis del nervio trigeminal.
cubital. b. Poco frecuentes. Uveitis anterior.
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Fig. 20.60
Zonas cutdneas hipopigmentadas en una lepra.

Lupus eritematoso sistémico

El lupus eritematoso sistémico (LES) es una enfermedad
autoinmune y no organoespecifica del tejido conectivo, caracte-
rizada por numerosos autoanticuerpos e inmunocomplejos cir-
culantes, que median entre una vasculitis diseminada y una
lesién tisular. Afecta predominantemente a mujeres jGvenes.

l. La presentacion es en la tercera a quinta décadas de la vida
con fatigabilidad sin afectacion especifica de un 6rgano. De
forma alternativa, la enfermedad puede presentar una artral-
gia simétrica.

2. Signos

a.

Mucocutdneos. Exantema facial «en alas de mariposa»
(Fig. 20.61), exantema discoide (Fig. 20.62), vasculitis,
telangiectasia, fotosensibilidad, alopecia, ulceracién oral
y fenémeno de Raynaud.

b. Musculoesqueléticos. Artritis, miositis y tendinitis.

o

. Renales. Glomerulonefritis.
. Cardiovasculares. Pericarditis, endocarditis, miocarditis

y oclusiones arteriales y venosas.

. Pulmonares. Pleuresia, atelectasias y «pulmones enco-

gidos».
Hematopoyéticos. Anemia, trombocitopenia, linfopenia y
leucopenia.

. Reticuloendoteliales. Esplenomegalia y linfadenopatia.
. Neurolégicos. Polineuritis, pardlisis de los pares cranea-

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

3. Pruebas diagnésticas

La VSG estd elevada, pero la proteina C reactiva no suele
estarlo.

Fig. 20.61
Exantema «en alas de mariposa» en un lupus eritematoso
sistémico.

Fig. 20.62
Lupus discoide.

® Pueden existir diversos autoanticuerpos incluyendo anti-
coagulante del lupus, antifosfolipido y antinucleares.
4. Las opciones de tratamiento incluyen antipalidicos,
AINE, corticoides y agentes citot6xicos.
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5. Signos oftalmicos ¢. Bulbares. Dificultades para tragar (disfagia), hablar (di-
a. Comunes. Madarosis y queratoconjuntivitis seca. sartria) y masticar.
b. Poco frecuentes. Queratitis ulcerativa periférica. d. Respiratorios. La dificultad para respirar es rara, pero
¢. Raros. Escleritis, vasculitis retiniana y neuropatia optica. grave.

3. Pruebas diagndsticas
¢ Prueba con edrofonio positiva (ver Capitulo 18).
Miastenia gravis e Aumento de las cifras de anticuerpos frente al receptor de
la acetilcolina en suero.
e TC (Fig. 20.63) o RNM del térax para detectar la presen-
cia de un timoma, que ocurre en el 10% de los pacientes.
Los pacientes por debajo de los 40 afios de edad sin timo-
ma suelen tener un timo hiperpldsico; en los pacientes
ancianos el timo suele ser normal (atréfico).
4. Las opciones de tratamiento son farmacos anticolinesterasa
(piridostigmina, neostigmina), corticoides, fArmacos inmuno-
supresores (azatioprina, ciclosporina), plasmaféresis, inmuno-
globulinas endovenosas y timectomia. Los pacientes con mias-
tenia ocular pura no suelen beneficiarse de la timectomfa.
Signos oftalmicos
a. Comunes. Ptosis y diplopfa. Incapacidad para mantener la
mirada hacia arriba. Signo de «fasciculacién palpebral»
de Cogan. Debilidad del orbicular de los ojos con com-
promiso del cierre palpebral.
b. Poco frecuentes. Oftalmoplejia seudointernuclear.

La miastenia gravis es una enfermedad autoinmune en la que los
anticuerpos median la lesién y la destruccion de los receptores
de acetilcolina en el misculo estriado. La afectacién resultante
de la conduccién neuromuscular da lugar a debilidad y fatigabi-
lidad de la musculatura esquelética, pero no de los misculos
cardfaco 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.

I. La presentacion suele ser en la tercera década de la vida, pero
puede ocurrir en cualquier momento después del primer afio de
edad, habitualmente con ptosis o diplopia. Los pacientes con
afectacion generalizada presentan fatiga no dolorosa a menudo
desencadenada por el ejercicio, que puede empeorar hacia el
final del dia y provocada por las infecciones o el estrés.
Signos. El signo mds importante es la fatigabilidad, que
afecta a la musculatura de las piernas y la encargada de la
expresion facial, movimientos oculares, masticacién y habla.
a. Periféricos. Debilidad, especialmente de los brazos y los
musculos proximales de las piernas. Puede haber una con-
suncién muscular permanente en los casos de larga duracion.
b. Faciales. Falta de expresion (facies miopdtica) y ptosis.

!"

L

NB: Puede haber defectos extrafios de la motilidad ocu-b\
lar; por lo tanto, la miastenia debe tenerse en cuenta en el
diagnéstico diferencial de cualquier trastorno de la motili-
dad ocular que no siga un patrén reconocido.

Fig. 20.63
TC del mediastino que muestra un timoma.
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Neurofibromatosis-|

La neurofibromatosis-1 (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
encuentraen 17ql1.

I. La herencia es autosémica dominante con penetrancia irre-
gular y expresividad variable.
2. Signos
a. Tumores neurales en el SNC y en nervios craneales, peri-
féricos y simpdticos.
b. Esqueléticos. Talla baja, macrocefalia (cabeza grande)
leve (Fig. 20.64), hemiatrofia facial (Fig. 20.65), ausencia

Fig. 20.65
Hemiatrofia facial derecha y fibromas molluscum en una
neurofibromatosis-1.

del asa mayor del hueso esfenoides (ver Fig. 18.117), esco-
liosis y adelgazamiento de la corteza de los huesos largos.
c. Piel
e Manchas de café con leche, que son placas planas y de
color marrén claro (Figs. 20.66¢c y 20.67). Aparecen
durante el primer afio de vida y aumentan de tamafio y
Fig. 20.64 en nimero durante la infancia; los adolescentes y los
Microcefalia leve en una neurofibromatosis-1. adultos tienen invariablemente mds de seis.

Fig. 20.66
Neurofibromatosis-1. (a) Nédulos de Lisch; (b) fibromas
molluscum; (c) mancha café con leche; (d) edema de la
papila 6ptica debido a glioma del nervio éptico. (Cortesia
del Wilmer Eye Institute.)
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Manchas café con leche en una neurofibromatosis-1.

e Pecas axilares, que suelen volverse evidentes alrededor
de los 10 afos y son patognomaonicas.

e Fibroma molluscum, que consta de ndédulos pigmenta-
dos, pedunculados y blandos (Fig. 20.68) que a menudo
estan ampliamente distribuidos por todo el cuerpo (Fig.
20.69 y ver Fig. 20.66b). Empiezan a aparecer hacia la
pubertad y aumentan en niimero a lo largo de la vida.

Fig. 20.68
Fibromas molluscum en una neurofibromatosis-1,

e Neurofibromas plexiformes, que pueden asociarse con
pigmentacién y sobrecrecimiento de los tejidos blan-
dos suprayacentes (Figs. 20.70 y 20.71). Los neurofi-
bromas plexiformes pueden existir en el nacimiento o
aparecer durante la infancia y pueden producirse en
cualquier parte del cuerpo. En un nimero muy peque-
flo de pacientes afectan a la cara y causan desfiguracion
(Fig. 20.72).

3. Las asociaciones incluyen neoplasias, hipertension y retra-
so mental.

4. Signos oftalmicos
a. Comunes. Neurofibromas palpebrales y nddulos de Lisch

(ver Fig. 20.66a).

b. Poco frecuentes. Glioma del nervio 6ptico (ver Fig, 20.66d),
ectropién uveal y glaucoma.

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

Fig. 20.70
Fibroma plexiforme de la palma derecha en una
neurofibromatosis-1.

Fig. 20.71
Neurofibroma plexiforme e hipertrofia de partes blandas en
una neurofibromatosis-1.
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Fig. 20.72
Neurofibroma plexiforme facial extenso e hipertrofia de partes
blandas en una neurofibromatosis-1.

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

Neurofibromatosis-2

La neurofibromatosis-2 (NF-2) es menos frecuente que la NF-1.
El locus génico estd localizado en 22q12.

|. La herencia es autosémica dominante.
2. Criterios diagnosticos

a. Neurinomas aciisticos bilaterales, que suelen presentar-
se en la primera o al principio de la segunda década de la
vida con pérdida auditiva, zumbido de oidos o desequili-
brio. La mayorfa de los neurinomas acisticos son sch-
wannomas que se originan en el nervio vestibular. En los
pacientes jévenes el crecimiento del tumor siempre es
rdpido, mientras que en los pacientes ancianos la lesién
puede ser de crecimiento lento o rdpido. Los avances
recientes en las técnicas de microcirugia han mejorado de
forma importante los resultados de la cirugfa. El corte
gamma (radioterapia estereotdxica) supone una opcién
terapéutica.

b. Un paciente con familiar de primer grado con NF-2 que
ademds tiene un neurinoma actstico unilateral o dos de
los siguientes: neurofibroma, meningioma, glioma, sch-
wannoma o catarata juvenil.

3. Signos oftdlmicos

a. Comunes. Catarata de inicio precoz.

b. Poco frecuentes. Oftalmoplejia, 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) crénica que se caracteriza por ampollas recurrentes de las
membranas mucosas y la piel. Afecta dos veces mds a las muje-
res que a los hombres y se asocia con una mayor prevalencia de
HLA-B12.

I. La presentacion es en la sexta a octava décadas de la vida
con lesiones oculares 0 mucocutdneas o ambas.
2. Signos
a. Ampollas mucosas, principalmente orales (Fig. 20.73),
que experimentan rotura en 1 o 2 dias, dejando erosiones
y tlceras que curan sin cicatrizaci6én. Otros lugares son la
nariz, laringe, eséfago, ano, vagina, glande del pene y ure-
tra; las dlceras en estos lugares curan con cicatrizacién y
pueden ocasionar la formacidn de estenosis.

Fig. 20.73
Afectacién oral en un penfigoide cicatricial.

b. Las lesiones cutdneas son menos frecuentes y de dos
tipos.

¢ Ampollas recurrentes no cicatrizantes, que pueden afec-
tar a las ingles y/o extremidades (Fig. 20.74) y en oca-
siones pueden generalizarse.

e 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
Afectacién cutanea en un penfigoide cicatricial.

3. Tratamiento

a. Las lesiones orales locales se pueden tratar con corticoi-
des tépicos.

b. La afectacién diseminada, especialmente de los ojos, pre-
cisa corticoides sistémicos, azatioprina, dapsona o inmu-
noglobulina endovenosa.

4. Signos oftialmicos. Conjuntivitis cicatricial en la inmensa
mayoria de los casos.

Poliarteritis nodosa

La poliarteritis nodosa (PAN) es una enfermedad vascular del
coldgeno idiopdtica y potencialmente letal que afecta a arterias
de tamafio mediano y pequefio, con frecuente formacién de
aneurismas. Es tres veces mds frecuente entre los hombres que
entre las mujeres.

I. La presentacion es en la tercera a sexta décadas de la vida
con taquicardia, mialgia, artralgia, fiebre y pérdida de peso.
2. Signos
a. Piel. Pirpura y hematomas faciles, vasculitis (Fig. 20.75),
infartos, gangrena y livedo reticularis.
b. Miusculos. Debilidad y dolorimiento.

Fig. 20.75
Vasculitis cutdnea.

3. Complicaciones
e Afectacion renal e hipertension.
e Arteritis coronaria que puede dar lugar a insuficiencia car-
diaca e infarto de miocardio.
e Sangrado gastrointestinal o una crisis abdominal aguda.
e Accidente vascular cerebral o neuropatia multifocal.
4. Las pruebas diagnésticas muestran eosinofilia, hipergam-
maglobulinemia y lesiones necrotizantes en la biopsia cutdnea.
5. El tratamiento se realiza con corticoides sistémicos y
agentes inmunosupresores.
6. Signos oftalmicos
a. Comunes. Queratitis ulcerativa periférica y escleritis.
b. Raros. Seudotumor orbitario y periarteritis retiniana oclu-
siva.

Rosacea
La rosicea es una enfermedad cutdnea idiopdtica que afecta
principalmente a la frente, mejillas, nariz y mentén.

I. La presentacion es en la vida adulta con prurito y rubefac-
cién de la piel de la cara, a menudo desencadenados por alco-
hol o alimentos condimentados.

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

Fig. 20.76
Acné rosicea (estadio 1) (ver texto).

e Estadio 2. Papulas y pustulas (Fig. 20.77).
e Estadio 3. N6édulos inflamatorios, hiperplasia de las gldn-
dulas sebaceas (Fig. 20.78) y rinofima.
3. El tratamiento se realiza con gel tépico de metronidazol y
tetraciclina sistémica.
4. Signos oftalmicos
a. Comunes. Blefaritis posterior crénica y quistes de Meibo-
mio recurrentes.
b. Poco frecuentes. Conjuntivitis y queratitis periférica.
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Fig. 20.77
Acné rosécea (estadio 2) (ver texto).

Fig. 20.78
Acné rosécea (estadio 3) (ver texto).

Sarcoidosis

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

I. Presentacion
a. La sarcoidosis de inicio agudo suele afectar durante la

tercera década de la vida:

¢ El sindrome de Lofgren se caracteriza por fiebre, erite-
ma nodoso (Fig. 20.79), linfadenopatia hiliar bilateral
(Fig. 20.80) y a menudo artralgia.

¢ El sindrome de Heerfordt (fiebre uveoparotidea) se
caracteriza por fiebre, hipertrofia parotidea y uveitis.

® Puede existir pardlisis del séptimo par craneal (Fig.
20.81) asociada con otras afectaciones neurolégicas.

Eritema nodoso.

L Y

Fig. 20.80
Linfadenopatia hiliar bilateral en una sarcoidosis aguda.

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

b. La sarcoidosis de iricio insidioso se presenta tipicamente
durante la quinta década de la vida con fatiga, disnea y
artralgia.




2, Signos

a. La afectacién pulmonar esté presente en el 90% de los
pacientes y su gravedad varia desde linfadenopatia hiliar
bilateral asintomdtica hasta fibrosis pulmonar progresiva
y bronquiectasias.

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

Fig. 20.82
Granulomas sarcoides cutdneos.

Fig.20.83
Lupus pernio.

¢. Neurolégicos. Pardlisis de los pares craneales (especial-
mente facial), infiltracién meningea, granulomas intracra-
neal e intraespinal.

d. Otros. Pueden afectar al sistema reticuloendotelial, higa-
do, rifiones, huesos y corazoén.
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3. Pruebas diagnosticas
a. Las radiografias de térax estan alteradas en el 90% de los
pacientes.
b. Biopsia
¢ La biopsia pulmonar tiene el mayor rendimiento (90%).
e [.a biopsia conjuntival es positiva en alrededor del 70%
de los pacientes.

e Labiopsia de la gldndula lagrimal es positiva en el 25%
de los pacientes con gldndulas no hipertrofiadas y en el
75% si lo estdn.

¢. La enzima convertidora de la angiotensina (ECA) en
suero estd elevada en pacientes con sarcoidosis activa y es
normal durante la remision. La cifra sérica normal en
adultos es 32,1 = 8,5 [U. En pacientes con sospecha de
neurosarcoidosis, la ECA puede determinarse en el liqui-
do cefalorraquideo. La ECA puede estar también aumen-
tada en otros cuadros como tuberculosis, linfoma y asbes-
tosis.

d. El lavado broncoalveolar muestra un aumento del por-
centaje de linfocitos T-helper activados.

¢. Elestudio del calcio demuestra un metabolismo anormal.
La hipercalciuria es frecuente pero la hipercalcemia no.

[ Lagammagrafia con galio-67 de cabeza, cuello y térax
suele mostrar una captacién aumentada.

g. Las pruebas de funcion pulmonar revelan la existencia
de un defecto pulmonar restrictivo con reduccién de la
capacidad pulmonar total.

4. Las opciones de tratamiento incluyen AINE, corticoides y
agentes citotéxicos a dosis bajas.
5. Signos oftalmicos

a. Comunes. Granulomas conjuntivales, uveftis anterior,
uveitis posterior y periflebitis retiniana.

b. Poco frecuentes. Queratoconjuntivitis seca y uveitis inter-
media.

¢. Raros. Granulomas en el fondo de ojo, neovasculariza-
cién retiniana y de la papila, y papiledema.

Seudoxantoma elastico

El seudoxantoma eldstico es un trastorno hereditario de la elas-
tina. Hay cuatro tipos diferentes, en los que las manifestaciones
oculares son comunes, pero con gravedad variable.

I. Tipo | dominante
e Pequefias papulas amarillentas colocadas en placas linea-
les o reticuladas, habitualmente en el cuello (Fig. 20.84),
axilas (Fig. 20.85), fosas antecubitales, ingles y area pa-
raumbilical (Fig. 20.86). La piel afectada se vuelve pro-
gresivamente suelta.
e Piel delgada y delicada que presenta hematomas con faci-
lidad.
e Aceleracién de la aterosclerosis y valvulopatia mitral.
e Estrias angioides graves (sindrome de Groenblad-Strand-
berg).
2. Tipo 2 dominante
e Menos pdpulas cutdneas y mds planas que en el tipo 1
dominante.




Oftalmologia Clinica

3. Tipo | recesivo
e Cambios cutdneos similares al tipo 1 dominante.
e Enfermedad vascular leve pero sangrado gastrointestinal
frecuente.
e Estrias angioides Jeves.
4. Tipo 2 recesivo
e Cambios cutdneos graves y generalizados.
¢ Sin complicaciones sistémicas.
e Estrias angioides.

Sifilis adquirida

La sifilis adquirida es una infeccion de (ransmision sexual cau-

Fig. 20.84 . s .
e sada por la espiroqueta Treponema pallidum.

Pépulas cutdneas en un seudoxantoma eldstico.

|. Estadios
a. El estadio primario se desarrolla después de un periodo
de incubacién que suele durar 2-4 semanas y se caracteri-
za por una dlcera indolora (chancro) en el lugar de la ino-
culacion (generalmente los genitales) y una linfadenopa-
tia regional asociada.
b. El estadio secundario suele aparecer hacia las 6-8 sema-
nas después del chancro y se caracleriza por:
e Linfadenopatia generalizada con sintomas constitucio-
nales leves o ausentes.
® Exantema maculopapular simétrico en el tronco (Fig.,
20.87). las palmas y las plantas (Fig. 20.88),
e Condilomas en la region anal,
® Manchas mucosas en la boca, faringe y genitales cons-
tituidas por erosiones circulares indoloras de color gris-
blanco («tlceras en baba de caracol»),
® Pueden producirse meningitis. nefritis y hepatitis.
o [a sifilis secundaria se resuelve en algunos meses.

Fig. 20.85 incluso sin tratamiento,
Piel axilar colgante en un seudoxantoma eléstico,

Fig. 20.86
Seudoxantoma eldstico que afecta a la zona paraumbilical.

Fig. 20.87

e Hiperelasticidad de la piel y paladar ojival. Exantema en una sifilis secundaria

e Estrias angioides leves y esclerdtica azul.




Fig. 20.88
Exantema en una sffilis secundaria.

¢. El estadio latente sigue a la resolucién de la sifilis secun-
daria, puede durar aflos y se puede detectar s6lo mediante
pruebas serolégicas.

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

cién de aneurismas y regurgitacién adrtica.
® Neurosifilis: tabes dorsal, articulaciones de Charcot y
pardlisis general progresiva.
¢ Gomas en varios 6rganos.
2. Pruebas diagnésticas

a. Las cifras de la prueba VDRL (Venereal 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.

b. Laprueba FTA-ABS (Fluorescent Treponemal Antibody
Absorption) es una prueba especifica para los anticuerpos
antitreponémicos pero no se puede cuantificar.

¢. La prueba MHA-TP (Microhaemagglutination Assay
with Treponema pallidum) es especifica para los anticuer-
pos antitreponémicos, pero puede ser negativa en la sifilis
primaria precoz.

3. El tratamiento puede realizarse con penicilina procaina,
doxiciclina o eritromicina.
4. Signos oftalmicos

a. Comunes. Madarosis y queratitis.

b. Poco frecuentes. Uveitis anterior, coriorretinitis, periarte-
ritis y neurorretinitis.

¢. Raros. Neuritis dptica, pupilas de Argyll Robertson y
pardlisis de los nervios motores oculares.

Sifilis congénita

La infeccién adquirida transplacentariamente puede causar un
mortinato, estigmas de sifilis congénita o puede ser subclinica.

Enfermedades sistémicas

I. Signos
a. Precoces
¢ Rinitis y retraso del crecimiento.
¢ Exantema maculopapular, especialmente en las nalgas
y los muslos, y tilceras mucosas.
® Fisuras alrededor de los labios, orificios nasales y ano.
® Neumonia, hepatoesplenomegalia, linfadenopatia ¢
ictericia.
b. Tardios
¢ Sordera neurosensorial.
¢ Protuberancia frontal, maxilar corto, prognatismo, pala-
dar ojival y nariz en silla de montar.
e Malformacion de los incisivos (dientes de Hutchinson)
y molares en mora.
2. Signos oftalmicos
a. Comunes. Uveitis anterior y queratitis intersticial en los
€asos precoces.
b. Poco frecuentes. Retinopatia pigmentaria en los casos tar-
dfos.

Sindrome de Cushing

El sindrome de Cushing se debe a un aumento prolongado de las
cifras de glucocorticoides plasmaticos libres.

l. Causas
e Jatrogénica debido a la administracién sistémica de corti-
coides (la més frecuente).
® Hipersecrecién de glucocorticoides por la corteza supra-
rrenal.
¢ Hipersecrecién de ACTH por un adenoma baséfilo hipofi-
sario (enfermedad de Cushing).
2. Signos
a. Laobesidad puede ser generaliza o cldsicamente afecta al
tronco, el abdomen y el cuello (lomo de bufalo).
b. Lacara esta tumefacta (cara de luna) y la complexién es ple-
torica. La mujeres pueden presentar hirsutismo (Fig. 20.89).

Fig. 20.89
Cara de luna, hiperpigmentacion e hirsutismo en un sindrome
de Cushing.
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¢. Lapiel es delgada y susceptible a los hematomas. Se pue-
den ver estrias de color parpura (Fig. 20.90). La hiperpig-
mentacién puede aparecer en la enfermedad de Cushing
(dependiente de la ACTH).

d. Otros signos son depresién/psicosis, osteoporosis, mala
curacién de las heridas y miopatfa proximal.

Fig. 20.90
Obesidad y estrias cutaneas en un sindrome de Cushing.

3. Las complicaciones son hipertension, diabetes, fracturas
patoldgicas y necrosis aguda de la cabeza femoral.
4. Las pruebas diagndsticas se dirigen a establecer primero
la presencia de cifras elevadas de cortisol y luego a identifi-
car la causa subyacente (si no es iatrogénica); es mejor que
las solicite un endocrindlogo.
5. Tratamiento
a. Extirpacion quirdrgica del adenoma hipofisario o del tumor
suprarrenal secretor. Los focos ectépicos de secrecion de
ACTH pueden resultar también accesibles para la reseccion,

b. Supresion médica de la secrecion de cortisol con metira-
pona o aminoglutetimida.
6. Signos oftalmicos
a. Comunes. Las cataratas inducidas por corticoides suelen
aparecer en el sindrome de Cushing iatrogénico, pero no
en la enfermedad de Cushing.

b. Poco frecuentes. 1.a hemianopsia bitemporal es poco fre-
cuente en los tumores hipofisarios secretores, que tienden
a presentarse con signos sistémicos de hipersecrecion, al
contrario que los tumores hipofisarios no secretores, que
tienden a asociarse con compresion del quiasma. Puede
aparecer glaucoma en personas susceptibles con sindrome
de Cushing iatrogénico.

Sindrome de Ehlers-Danlos tipo 6
(esclerotico ocular)

El sindrome de Ehlers-Danlos es un trastorno del tejido conecti-
vo que incluye anomalfas genéticamente determinadas del cold-
geno, Existen 11 subtipos, aunque so6lo el tipo 6 se asocia con
signos oculares.

I. La herencia es autosémica recesiva.
2. Signos

a. Piel. Adelgazamiento, hiperelasticidad (Fig. 20.91), he-
matomas y curacion lenta.

b. Articulaciones. Hiperextensibilidad, luxacién facil. cai-
das frecuentes, hidroartrosis y formacion de seudotumo-
res sobre las rodillas y los codos.

¢. Vasculares. Didtesis hemorrdgica, aneurisma disecante de
la arteria aorta, rotura espontdnea de grandes vasos san-
guineos y prolapso de la vdlvula mitral.

Fig. 20.91
Hiperelasticidad cutidnea en un sindrome de Ehlers-Danlos.

3. Signos oftalmicos
a. Comunes, Fragilidad ocular con aumento de la vulnerabi-
lidad a traumatismos minimos, esclerética azul y micro-
cornea,
b. Poco frecuentes. Ectopia lentis, queratocono, cornea
plana, miopia elevada, desprendimiento de retina y estrias
angioides,

Sindrome de inmunodeficiencia
adquirida

El sindrome de inmunodeficiencia adquirida (sida) estd causado
por el virus de la inmunodeficiencia humana (VIH), que se
transmite fundamentalmente a través de las relaciones sexuales
y ocasionalmente por sangre o agujas contaminadas. Las rela-
ciones heterosexuales son la forma predominante de transmi-
sién en todo el mundo; sin embargo, en el mundo occidental el
sida se transmite frecuentemente por contacto homosexual.
También se puede transmitir a través de la placenta y la leche
materna. La infeccion por el VIH va seguida tipicamente por un
periodo de latencia, después del cual se desarrollan las manifes-
taciones clinicas del sida. El objetivo del VIH son los linfocitos
T-(helper) CD4+, que son vitales en el inicio de la respuesta
inmunitaria a los microorganismos. Por lo tanto, se produce una
disminucion regular del nimero absoluto de linfocitos T CD4+,
lo que da lugar a una inmunodeficiencia progresiva, especial-
mente de la inmunidad celular, Por lo tanto, la estimacion perié-




dica del recuento de células T CD4+ es una medida 1til de la
progresion de la enfermedad. Ademds de la inmunodeficiencia,
el VIH tiene también la propiedad de intervenir en la lesion
directa del sistema nervioso central.

|. Presentacién

a. Enfermedad de seroconversion aguda. 1.a infeccién por
VIH va seguida a veces al cabo de algunas semanas por
sfntomas constitucionales como fiebre, cefalea, malestar y
una erupcién papulomacular, asociada con linfadenopatia
generalizada, poco después de lo cual aparecen los anti-
cuerpos anti-VIH.

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

¢. Infeccion por VIH sintomdtica (sida) posteriormente,
caracterizada por inmunosupresién con infecciones opor-
tunistas y lesi6n tisular debida directamente a la infeccién
por VIH.

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.

¢. Hongos. Cryptococcus, Candida (Fig. 20.92) e histoplasma.

d. Bacterias. Mycobacterium tuberculosis, Mycobacterium
avium, estafilococos, 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 sindrome de consuncién por
VIH, encefalopatia y leucoencefalopatia multifocal progresiva.

5. Pruebas diagnésticas. Las pruebas serolégicas para la
infeccién por VIH deben realizarse s6lo 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 demostracién de
anticuerpos anti-VIH en el suero, mediante pruebas ELISA y
Western blot. La «seroconversion» puede tardar 3 meses o

Enfermedades sistémicas

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

mds después de la exposicidn 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+ se realiza cada 3 meses. Un
recuento de linfocitos T CD4+ inferior a 200/mm? supone un
alto riesgo de enfermedad relacionada con el VIH. El sida se
diagnostica cuando una persona VIH-positiva presenta una o
més de las enfermedades indicadoras de una lista definida
(Tabla 20.1).

Tabla 20.1 Diagnésticos que definen el sida
(Clasificacién 1993, Europa)

Candidiasis de bronquios, triquea, pulmones o eséfago
Carcinoma cervical invasivo

Coccidioidomicosis, diseminada o extrapulmonar
Cryptococcus extrapulmonar

Criptosporidiosis, con diarrea de més de 1 mes
Enfermedad por citomegalovirus ademas de en higado, bazo o
ganglios linfaticos

Encefalopatia relacionada con el VIH

Ulceras por herpes simple durante 1 mes o bronquitis,
neumonitis o esofagitis

Histoplasmosis diseminada o extrapulmonar
Isosporiasis con diarrea de mas de 1 mes

Sarcoma de Kaposi

Neumonitis intersticial linfoide

Complejo Mycobacterium avium o M. kansasii diseminado o
extrapulmonar

Mpyocobacterium tuberculosis

Myocobacterium, otras especies o especies no definidas
diseminado o extrapulmonar

Neumonia por Pneumocystis carinii

Neumonia recurrente

Leucoencefalopatia multifocal progresiva

Septicemia por Salmonella (no tifoidea) recurrente
Toxoplasmosis cerebral

Sindrome de consuncién debido al VIH (pérdida de peso
superior al 10% del basal sin otra causa identificada)
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6. Tratamiento. Aunque no existe curacion para el sida, la
progresion de la enfermedad puede retrasarse con diversos
farmacos. El objetivo del tratamiento es reducir la carga
viral plasmatica. De forma ideal, el tratamiento debe ini-
ciarse antes de la aparicién de dafio irreversible del sistema
inmune.

a. Lasindicaciones de iniciar el tratamiento anti-VIH son:
¢ Enfermedad VIH sintomatica.

e Recuento de linfocitos T CD4+ inferior a 300/mm?.
¢ Disminucién rdpida del recuento de linfocitos T CD4+.
e (Carga viral superior a 10.000/ml de plasma.
b. Eltratamiento farmacoldgico es la «terapia antirretroviral
altamente activa» (HAART, en inglés), que supone el
empleo de dos nucledsidos inhibidores de la transcriptasa
inversa con un no nucleésido inhibidor de la transcriptasa
inversa o uno o dos inhibidores de las proteasas.
® Los nucledsidos inhibidores de la transcriptasa inversa
son zidovudina, lamivudina y zalcitabina.

¢ ] os inhibidores de las proteasas son amprenavir, indi-
navir y nelfinadir.

¢ ] 0s no nucledsidos inhibidores de la transcriptasa in-
versa son efavirenz y nevirapina.

NB: La terapia antirretroviral estd cambiando constante-
mente y, por lo tanto, debe encomendarse a un médico
especialista.

7. Signos oftalmicos
a. Pdrpados. Sarcoma de Kaposi, lesiones de molluscum
multiples y herpes zoster oftdlmico grave.
b. Orbita. Celulitis generalmente por infeccién sinusal con-
tigua y linfoma de células B.
¢. Conjuntiva. Sarcoma de Kaposi, carcinoma de células
escamosas y microangiopatia.
d. Cornea. Queratitis debida a Microsporidium, herpes sim-
ple y herpes zoster.
. Queratoconjuntivitis seca.
Uveitis anterior.
. Retinopatia por VIH (manchas algodonosas).
. Retinitis. Citomegalovirus, varicela zoster (necrosis reti-
niana externa progresiva) y Toxoplasma.
Coroiditis. Pneumocystis y Cryptococcus.
Linfoma de células B intraocular.
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Sindrome de Kearns-Sayre

El sindrome de Kearns-Sayre es una citopatia mitocondrial aso-
ciada con deleciones del DNA mitocondrial.

|I. La presentacion es en la primera o segunda décadas de la
vida con un inicio insidioso de ptosis bilateral y limitacién de
los movimientos oculares en todas las direcciones de 1a mira-
da (oftalmoplejia externa progresiva).

2. Signos
e Ataxia y defectos de conduccién cardiaca.
e Fatiga y debilidad muscular proximal son frecuentes.

¢ Puede haber sordera, diabetes, talla baja e hipoparatiroi-
dismo.
3. Pruebas diagnésticas. La puncién lumbar muestra un
aumento de la concentracién de proteinas en el LCR (> 1 g/l).
El ECG demuestra la presencia de defectos de conduccién
cardfaca.
4. Signos oftalmicos. Ptosis simétrica, oftalmoplejia externa
y retinopatia pigmentaria.

Sindrome de Marfan

El sindrome de Marfan es un trastorno generalizado del tejido
conectivo asociado con una mutacion del gen de la fibrilina en
el cromosoma 15q.

I. La herencia es autosémica dominante con expresividad
variable.
2. Signos clasicos
a. Musculoesqueléticos
e Talla alta, delgadez, escoliosis, deformidad esternal
(prominencia o depresion).
® Piernas desproporcionadamente largas en comparacién
con el tronco (amplitud de brazos > altura) (Fig. 20.94).
¢ Dedos alargados aracniformes (aracnodactilia) y ligera
hipermotilidad articular (Fig. 20.95).
e Paladar estrecho y alto (ojival) (Fig. 20.96).
¢ Poco desarrollo muscular y predisposicién a las hernias.
b. Cardiovasculares
¢ Dilatacion de la aorta ascendente que da lugar a insufi-
ciencia adrtica e insuficiencia cardfaca (Fig. 20.97).
¢ Valvulopatia mitral y diseccién aértica.
¢. Piel. Estrias, fragilidad y hematomas féciles.

-y
Fig. 20.94
Sindrome de Marfan (ver texto).




Fig. 20.96
Paladar ojival en un sindrome de Marfan.

3. Signos oftalmicos
a. Comunes. Ectopia lentis, hipoplasia del dilatador pupilar,
anomalia del dngulo, miopia y desprendimiento de retina.
b. Poco frecuentes. Microesferofaquia, queratocono y cér-
nea plana.
¢. Raros. Megalocornea.

Sindrome de Reiter

El sindrome de Reiter (artritis reactiva) es una espondiloartro-
patia que afecta tipicamente a hombres jévenes y se caracteriza
por la triada de uretritis, conjuntivitis y artritis. Alrededor del
70% de los pacientes son positivos para HLA-B27.

Enfermedades sistémicas

Fig. 20.95
Aracnodactilia en un
sindrome de Marfan.

Fig. 20.97
Térax alargado y aumento cardiaco en un sindrome de Marfan.
(Cortesia de S. Ghiacy.)

l. La presentacion es en la tercera o cuarta décadas de la vida
con uretritis, conjuntivitis y artritis, que se producen con un
breve periodo entre ellas, cldsicamente después de una disen-
terfa o una relacién sexual. Sin embargo, la presentacién
puede ser insidiosa.
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2. Signos

a. Artritis. Habitualmente afectacién asimétrica de las rodi-
Has o los tobillos y puede ser migratoria. Hombros, mufie-
cas, codos, caderas, columna y articulaciones sacroiliacas
se afectan con menos frecuencia.

b. Entesopatia. Fascitis plantar, tendinitis aquilea (Fig.
20.98), bursitis y periostitis calcanea. La reparacién por
hueso reactivo puede conducir a la formacién de un espo-
16n calcaneo.

e g —— R —

Fig. 20.93
Tenosinovitis de Aquiles en un sindrome de Reiter.

¢. Mucocutdneos. Ulceras bucales indoloras, queratodermia
blenorragica que afecta a las palmas y las plantas (Fig.
20.99), balanitis circinada (Fig. 20.100) y distrofia ungueal.

Fig. 20.99
Queratodermia blenorrigica en un sindrome de Reiter.

d. Genitourinarios. Cistitis, cervicitis, prostatitis, epididimi-

tis y orquitis.
e. Lainsuficiencia adrtica es poco frecuente.
3. El tratamiento se realiza con AINE.
4. Signos oculares
a. Comunes. Conjuntivitis y uveitis anterior aguda.
b. Poco frecuentes. Infiltrados corneales.

Fig. 20.100
Balanitis circinada y secrecién uretral en un sindrome de Reiter.

Sindrome de Sjégren

El sindrome de Sjogren se caracteriza por inflamacién autoin-
mune y destruccion de las glandulas 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 sin-
drome de Sjogren primario afecta a las mujeres con mayor fre-
cuencia que a los hombres.

|. La presentacion es en la vida adulta con sensacién de arena
en los ojos y sequedad de boca.
2. Signos
¢ Aumento de tamafio de las gldndulas salivales con dismi-
nucion de la tasa de produccién de saliva y una lengua seca
y fisurada (Fig. 20.101).

Fig. 20.101
Lengua seca fisurada en un sindrome de Sjogren.

e Vias nasales secas, disminucién de las secreciones vagina-
les y dispareunia.
e Fendémeno de Raynaud y vasculitis cutinea.
3. Complicaciones
e Esofagitis por reflujo y gastritis.
e Malabsorcién debida a insuficiencia pancredtica.
¢ Enfermedad pulmonar, enfermedad renal y polineuropatia.
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4. Pruebas diagnésticas. Autoanticuerpos séricos, prueba de
Schirmer y biopsia de las glandulas salivales menores.

5. Las opciones de tratamiento incluyen corticoides sistémi-
cos y agentes citot6xicos.

6. Signos oftalmicos
a. Comunes. Queratoconjuntivitis seca.
b. Raros. Pupila de Adie.

Sindrome de Stevens-Johnson

El sindrome de Stevens-Johnson (eritema multiforme mayor) es
una enfermedad ampollosa mucocutdnea aguda, grave aunque
generalmente autolimitada, que sucede principalmente en indi-

viduos j6venes sanos. Los factores precipitantes més frecuentes Fig. 20.103
Afectacion del glande en un sindrome de Stevens-Johnson.

de esta reaccion de hipersensibilidad de tipo III grave son deter-
minados farmacos (p. ej., sulfonamidas, tetraciclina, AINE y
penicilina), infecciones por Mycoplasma pneumoniae y herpes
simple, y radioterapia por neoplasias. En mas del 50% de los
casos no existe una causa aparente. La patologia de base es una
vasculitis generalizada secundaria al depdsito de inmunocom-
plejos circulantes.

I. La presentacion es en la tercera a quinta décadas de la vida
con sintomas constitucionales seguidos de lesiones mucocu-
taneas.

2. Signos
a. Mucosa

e Las ampollas orales y nasales, que se rompen y forman
erosiones, son universales; los labios presentan costras
sangrantes (Fig. 20.102).

® Puede haber afectacién genital (Fig. 20.103). Fig. 20.104
Lesion en diana en un sindrome de Stevens-johnson.

¢ Las ampollas suelen ser transitorias, aunque pueden
extenderse y asociarse con hemorragia y necrosis
(Fig. 20.105).

¢ La curacién tiene lugar en 1-4 semanas y a veces deja
una cicatriz.

Fig. 20.102
Costras hemorragicas en un sindrome de Stevens-Johnson.

b. Piel
e Exantema papular eritematoso generalizado, que evolu-
ciona a lesiones «en diana» que constan de un centro
eritematoso rodeado por dreas pélidas, a su vez rodea-
das por anillos eritematosos (Fig. 20.104).

Fig.20.105
Lesiones cutineas vesiculoampollosas hemorragicas y zona
de necrosis en un sindrome de Stevens-Johnson.
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3. El tratamiento se realiza con corticoides sistémicos; el aci-
clovir puede emplearse si se sospecha herpes simple como
agente causal.

4. Signos oftalmicos
a. Comunes. Conjuntivitis membranosa transitoria.

b. Poco frecuentes. Conjuntivitis cicatricial.

Sindrome de Sturge-Weber

El sindrome de Sturge-Weber (angiomatosis encefalotrigemi-
nal) es una facomatosis esporadica.

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

meninges.
2. La presentacion es al nacer.
3. Signos
e Nevus flammeus (mancha de vino de Oporto) facial, que se
extiende sobre una zona que corresponde a la distribucién
de una o mas ramas del nervio trigémino (Fig. 20.106a).

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

¢ El retraso mental es frecuente.

4. Pruebas diagnésticas. Radiograffa simple para mostrar las
«marcas en carriles» de la calcificacién cerebral. El heman-
gioma puede aparecer también en la TC (Fig. 20.106b) o en
la RNM.

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

difuso.
b. Poco frecuentes. Hemangioma epiescleral ipsilateral.
¢. Raros. Heterocromia del iris.

Fig. 20.106

Sindrome de Sturge-Weber. (a) Nevus flammeus; {(b) TC axial
que muestra un hemangioma meningeo. (Cortesia del Wilmer Eye
Institute.)

Sindrome de Vogt-Koyanagi-Harada

El sindrome de Vogt-Koyanagi-Harada (V-K-H) es un trastorno
multisistémico idiopdtico que afecta tipicamente a personas de
origen hispano, japonés e individuos de piel pigmentada. Los
pacientes japoneses tienen una prevalencia elevada de HLA-
DR4 y Dw15. En la practica, el V-K-H se puede subdividir en
enfermedad de Vogt-Koyanagi, caracterizada principalmente
por cambios cutdneos y uveitis anterior, y enfermedad de Hara-
da, en la cual predominan los signos neurolégicos y el despren-
dimiento retiniano exudativo.

|. La fase prodromica dura algunos dias y se caracteriza por
manifestaciones neurolégicas y auditivas.

a. Meningitis, que da lugar a cefalea y rigidez de nuca.

b. Laencefalopatia es menos frecuente y puede manifestar-
se en forma de convulsiones, paresias y pardlisis de los
pares craneales.

¢. Lossignos auditivos incluyen zumbidos, vértigo y sordera.

2. Poco después sigue la fase de uveitis aguda y se caracteri-

za por uveitis anterior granulomatosa bilateral o uveitis pos-

terior multifocal y desprendimientos de retina exudativos.

La fase de convalecencia se produce varias semanas des-

pués y se caracteriza por:

® Alopecia localizada, poliosis y vitiligo (Fig. 20.107).

e ] esiones despigmentadas focales del fondo de ojo (fondo
de ojo en puesta de sol) y lesiones limbicas despigmenta-
das (signo de Sugiura).

4. La fase crénica-recurrente se caracteriza por uveitis ante-

rior latente con exacerbaciones.

5. Los criterios diagnosticos deben incluir al menos tres de

los siguientes:

e Uveitis anterior cronica bilateral.

e Uveitis posterior, incluyendo desprendimiento de retina

exudativo, tumefaccién del disco y fondo de ojo «en pues-
ta de sol».

b




Enfermedades sistémicas

Fig. 20.109
Fig. 20.107 . TC axial del abdomen que muestra un gran carcinoma renal en
Vitiligo en un sindrome de Vogt-Koyanagi-Harada. un sindrome de von Hippel-Lindau. (Cortesia de G.Wilkinson.)

¢ Signos neuroldgicos.
® ] esiones cutdneas.
6. El tratamiento se realiza con corticoides sistémicos.

b. Quistes. Renales, pancredticos, hepéticos, del epididimo,
ovéricos y pulmonares.
c. Policitemia.
3. Signos oftalmicos. Hemangiomas capilares de la retina o la
Sindrome de von Hippel-Lindau cabeza del nervio ptico.

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

I. La herencia es autosémica dominante.
2. Signos
a. Tumores
¢ Hemangioblastomas del cerebelo, médula espinal (Fig.
20.108), médula o protuberancia.
¢ Carcinoma renal (Fig. 20.109) y feocromocitoma.

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

|I. La presentacion 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, sudoracidn, intole-
rancia al calor, nerviosismo, irritabilidad, palpitaciones,
debilidad y fatiga.
2. Signos
a. Externos
¢ Aumento difuso del tamafio del tiroides (Fig. 20.110),
temblor fino de las manos, eritema palmar, y piel calien-
te y sudorosa.
¢ Flexién de los dedos (acropaquia tiroidea) (Fig. 20.111)
y onicdlisis (uilas de Plummer).
¢ Alopecia, vitiligo (Fig. 20.112) y mixedema pretibial

Fig. 20.108 (Fig. 20.113).
RNM que muestra un hemangioblastoma de la médula cervical ¢ Debilidad miopética muscular proximal pero reflejos
superior en un sindrome de von Hippel-Lindau. (Cortesfa N o ores

de D.Thomas. .
) b. Cardiovasculares
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Fig.20.110
Bocio en un hipertiroidismo.

Fig. 20.111
Acropaquia tiroidea.

Fig. 20.112
Vitiligo.

e Taquicardia sinusal, fibrilacién ventricular y extrasisto-
les ventriculares.
¢ Insuficiencia cardiaca con gasto elevado.

Fig. 20.113
Mixedema pretibial.

3. Pruebas diagnésticas. Funcién tiroidea alterada: valores
de T,, T,, TSH, globulina de unién a la tiroxina (TBG) e
inmunoglobulina tiroestimulante (TSI).

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

5. Signos oftalmicos
a. Comunes. Retraccién palpebral, quemosis y proptosis.

b. Poco frecuentes. Queratoconjuntivitis limbica superior,
queratoconjuntivitis seca y diplopia.
¢. Raros. Neuropatia éptica y pliegues coroideos.

Tuberculosis

La tuberculosis (TB) es una infeccidn granulomatosa crénica
causada por bacilos bovinos (Mycobacterium bovis) o tubercu-
losos humanos (Mycobacterium tuberculosis). 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.

|I. La TB primaria ocurre en personas que previamente no han
estado expuestas al bacilo. Produce tipicamente el «comple-
jo primario» en el térax (chancro de Ghon y linfadenopatia
regional), que da lugar a pocos o ningln sintoma y suele
curarse espontdneamente.
2. La TB posprimaria es el resultado de una reinfeccién o de
una reactivacién de una lesién primaria, generalmente en un
paciente con la inmunidad alterada. Los signos clinicos son
eritema nodoso, lesiones pulmonares fibrocaseosas y afecta-
cién de los ganglios linféticos (Fig. 20.114). La diseminacién
hematdgena (TB miliar) puede afectar a multiples érganos
internos y huesos (Fig. 20.115).
3. Pruebas diagnodsticas
a. Examen del esputo buscando bacilos dcido-alcohol resis-
tentes.

b. Radiografias de torax.

¢. Laprueba de la fuberculina puede ser ttil en el diagnds-
tico de TB esporddica. Una prueba negativa suele excluir
la posibilidad de TB, mientras que una prueba positiva no




Fig. 20.115
Fig. 20.114 Afectacién tuberculosa de la cadera derecha.
Tuberculosis que afecta a los ganglios linféticos cervicales.

distingue necesariamente entre exposicién previa y en- 4. El tratamiento se realiza inicialmente con al menos tres

fermedad activa. Esto se debe a que los individuos han farmacos (isoniazida, rifampicina, pirazinamida o etambutol)

recibido previamente la vacuna BCG (Bacille Calmette- y después isoniazida y rifampicina.

Guerin) y, por lo tanto, muestran una respuesta de hiper- 5. Signos oftalmicos

sensibilidad. a. Poco frecuentes. Uveitis anterior granulomatosa, coroidi-
d. El anticuerpo frente al factor anticordén es una prueba tis multifocal y periflebitis retiniana.

nueva para la TB ocular. b. Raros. Granulomas coroideos solitarios.




