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INTRODUCAO:

O pseudoxantoma elastico é uma doenc¢a sistémica, hereditaria, de
transmissao autossOmica recessiva, que acomete as fibras elasticas do te-
cido conjuntivo. Clinicamente, ha envolvimento da pele, dos vasos sangui-
neos e do fundo de olho (Flatley et al., 1963).

O acometimento da pele consiste em espessamentos, sulcos e nédu-
los amarelados. Ha4 predilecao pela pele do pescoco, axila, pregas ingui-
nais, fossa antecubital e poplitea, abdome e area perioral. Com o passar
do tempo, a pele nessas regidoes pode tornar-se frouxa, inelastica e ex-
cessiva (Fleischmajer and Lara, 1966). O envolvimento dos vasos sangui-
neos € caracterizado pelos fendmenos hemorragicos, tais como: sangra-
mento gastrintestinal, hematiria, epistaxe, hemartrose, hemorragias no
fundo de olho, etc.; e pela arteriosclerose precoce (a calcificagao das ar-
térias é, as vézes, visivel na radiografia) (Wolff et al.,, 1952;Reinertson and
Farber, 1955). No fundo de olho, a membrana de Bruch revela a presenca
de alteracoes degenerativas, rasgdes e rupturas; individualizando as estrias
angiodides, principalmente.

A associacao de estrias angioides e pseudoxantoma elastico, foi des-
crita pela primeira vez, em 1929, por Gronblad e Strandberg. Cerca de
85% dos casos de pseudoxantoma elastico acompanham-se de estrias an-
gidides, e apenas 62% dos casos de estrias angidides sao produzidas pelo
pseudoxantoma elastico (Connoretal 1961). Outras causas de estrias an-
gidides, incluem: sindrome de Ehlers-Danlos, doencas de Paget, anemia
falciforme, esclerose da coroide, acromegalia, hiperfosfatemia familiar, etc.
(Pereira et al. 1971).

Além das estrias angidides, o exame do fundo de olho no pseudoxan-
toma elastico pode demonstrar a presenca de degeneracao macular, he-
morragias e drusas.

O proposito déste relato é apresentar dois casos de pseudoxantoma
elastico, em pacientes jovens, nos quais as alteracoes do fundo de olho
resumiam-se, apenas, a um pontilhado branco-brilhante.

RELATO DOS CASOS:

* Da Clinica de Olhos Santa Beatriz (Niter6i — RJ).
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CASO I — C.L.S,, 8 anos, sexo feminino, parda, natural do Estado do
Rio de Janeiro. Matricula do Hospital Universitario Antonio Prado n.°
49.848, em 6/4/71. Encaminhada pelo Servico de Dermatologia para exa-
me oftalmoloégico.

A paciente queixava-se de que ha cerca de 1 ano e meio, apresenta-
va uma espécie de “brotoeja” no pesco¢co. Os pais negam antecedentes
familiares. O exame dermatologico revelou a presenca de lesdoes papulosas
amareladas, xantocromicas, localizadas na regiao do pescoco, atingindo a
regiao supraclavicular e lesOes idénticas menos severas nas regides axi-
lares e inguinais. (Fig. 1).
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Fig. 1 — Detalhe da pele da regido do pescoco
da paciente do caso I.

Exame oftalmologico: AV = 20/20 em ambos os olhos. Exame externo,
segmento anterior, motilidade extrinseca e reflexos pupilares sem altera-
coes. Fundo de olho apresentando anel pigmentado peripapilar e pontilha-
do branco-brilhante com' halo pigmentado, difusamente distribuido, abun-
dante na regiao inferior da papila, ao nivel da linha mediana. (Fig. 2).
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Fig. 2 — Fundo de olho da paciente do caso I,
mostrando o salpicado branco-brilbante.

Bidpsia de pele: “Fragmento de pele exibindo acantose discreta e
moderada papilomatose, notando-se no derma médio e profundo, faixas de
fragmentacao e espessamento de fibras elasticas, as quais se mostram
ligeiramente basofilicas. O derma superior revela edema e discreto infil-
trado inflamatério mononuclear peri-vascular, além de raros melandéforos.
Diagn.: Pseudoxantoma Elastico”. (Pele da regiao axilar).

Hemograma completo e exame de urina sem anormalidade. Rx de
torax (coracao e vasos da base) normal. Exames de fezes — A. Lumbricoi-
des e T. Trichiuris. Glicemia 107 mg% e uremia = 20 mg%. Pesquisa de
sangue oculto nas fezes — negativa. Sorologia para sifilis — negativa.
Electrocardiograma = ritmo sinusal, 98 sist./min., discreto disturbio da
conduc¢ao intra-auricular do estimulo.

CASO II — S.G.O,, 14 anos, sexo feminino, parda, natural do Estado do
Rio de Janeiro. Matricula do Hospital Universitario Antonio Pedro n.°
70.155, em 8/5/72. Encaminhada pelo Servico de Pneumologia para exame
do fundo de olho.

A paciente foi internada no Servico de Pneumologia do HUAP, com
febre, mal estar e adenomegalia axilar esquerda. No dia seguinte 4 inter-
nacao, ja apresentava-se assintomatica. A biopsia ganglionar foi compa-
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tivel com o diagndstico de “febre por arranhadura de gato”. Sendo solici-
tado exame do fundo de olho como rotina do Servi¢co. Ao exame obser-
vamos alteracoes do fundo de olho idénticas ao caso anterior.

Ant. Familiares: Irma de 23 anos (matricula do HUAP n.° 72.500), com
lesoes de pseudoxantoma elastico na pele, comprovado pela biopsia, e es-
trias angioides no fundo de olho. ’

Exame Dermatologico: Lesoes papulosas xantocromicas, localizadas ao
nivel do pescoco e da axila.

Exame Oftalmolégico: AV = 20/20 em ambos os olhos. Exame exter-
no segmento anterior, motilidade extrinseca e reflexos pupilares sem al-
teracoes. Fundo de olho apresentando anel pigmentado peripapilar e pon-
tilhado branco-brilhante com halo pigmentado, difusamente distribuido,
abundante na regiao inferior da papila, ao nivel da linha mediana. (Fig. 3).

Fig. 3 — Fundo de olho da paciente do caso II,
mostrando o salpicado branco-brilhante, princi-
palmente, em torno da zona peripapilar.

Biopsia de pele (regiao axilar): “Pele exibindo predominantemente
na porcao média do derma, acentuada degeneracao de fibras elasticas, as
quais se mostram fragmentadas, tortuosas e espessadas. Diagn.: Pseudo-
xantoma Elastico”.
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Hemograma completo e exame de urina sem anormalidades. Rx de
torax (coracdo e vasos da base) normal. Exame de fezes = A. Lumbricoi-

des, Ancilostomideos e T. Trichiuris. Glicemia = 102 mg% e Uremia =
18 mg%. Pesquisa de sangue oculto nas fezes negativa. Electrocardiogra-
ma = ritmo sinusal, 98 sist./min. P.P.D. — nao reator.

COMENTARIOS:

A membrana de Bruch, pelas suas caracteristicas histologicas, faz do
exame do fundo de olho um elemento importante no diagnoéstico Ido
pseudoxantoma elastico. Ela é a camada mais interna da coroéide, situan-
do-se entre o epitélio pigmentar da retina e a coriocapilar, sendo composta
de cinco camadas: membrana basal do epitélio pigmentar, camada cola-
gena, interna, camada elastica, camada colagena externa e membrana ba-
sal do endotélio da coriocapilar. A camada elastica, segundo Hogan et al.
(1971), é a “espinha dorsal” da membrana de Bruch. Ela é formada de
fibras elasticas longas, finas e retas. Cortes meridionais mostram inter-
rup¢des ou lacunas que variam, consideravelmente, em forma e tamanho.
Fibras colagenas atravessam de um lado a outro, as vézes, entre essas aber-
turas na camada elastica. A camada é continua da papila e pars plana
e tem um padrao e uma estrutura bastante regular. Desta forma, a cama-
da elastica forma uma lamina fenestrada, continua em torno da coroéide
interna (Nakaizumi, 1964).

As alteracoes da pele, revelam ao exame histopatologico, nos tercos
médio e inferior da derme, a presenca de um acumulo de fibras: irregula-
res, fragmentadas e de aparéncia granular; com as propriedades tintoriais
das fibras elasticas. Ha4 extensa calcificacao dessas fibras (Huang et al,
1967). Células gigantes e macrofagos tem sido notados nas areas envolvidas
e podem dar a aparéncia de uma reacio de ‘‘corpo-estranho” (Smith et
al., 1962). O exame histopatolégico, de fragmentos de pele dos pacientes,
foi bastante caracteristico de pseudoxantoma elastico. No caso I, pode-
mos observar o infiltrado inflamatoério mononuclear, sugerindo, talvez, a
reacao de ‘“corpo-estranho” descrita.

A arteriosclerose precoce do pseudoxantoma elastico diferencia-se da
arteriosclerose comum, porque nesta Ultima ha depdsitos de lipidios na
intima, enquanto na primeira ha deposicio de calcio na média da parede
arterial. (McKusick, 1966). Nao observamos alteragdes vasculares, como
fenomenos hemorragicos ou arteriorsclerose precoce, talvez devido a pouca
idade das pacientes.

Os achados oculares, em estudos histopatologicos revelam: a) abun-
dante coloracao basofilica da membrana de Bruch, muitas vézes, demons-
trando com coloracao especial a presenca de calcio; b) rupturas nume-
rosas da membrana em posi¢oes correspondentes as estrias, no exame an-
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te-mortem (com a coriocapilar e o epitélio pigmentar intactos no local dos
rasgodes); e ¢) depdsitos hialinos nas margens do disco 6ptico. A degene-
ra¢ao macular quando presente, parece resultar de hemorragia submacular
coroidea, que é substituida, posteriormente, por tecido glial (Percival, 1968).

A angiografia fluoresceinica demonstra o inicio da fluorescéncia das
lesoes durante a fase coroidea, observa-se o aparecimento de bordos irre-
gulares ao longo das estrias, o aparecimento de novas estrias fluorescen-
tes e de “lagos” fluorescentes; indicando a existéncia de rupturas na
membrana de Bruch (Rosen, 1968; Queiroz Marinho et al, 1972).

Estudos recentes com o microscopio eletronico, mostram alterag¢oes se-
letivas das fibras elasticas, implicando num defeito na elastogénese (Loria
et al., 1957). Fischer .et al, (1958) através da microspopia electronica con-
cluiram, que os elementos fibrosos alterados na pele de pseudoxantoma
elastico, sdo derivados das fibras elasticas. Foi proposto que a calcificacao
de precursores da elastina ou de estruturas anatémicas, responsaveis pelo
desenvolvimento das fibras elasticas, pode levar a formacido de estrutu-
ras anormais. Sabe-se que a elastina pode funcionar como ntucleo para a
deposicao de minerais, em outras circunstancias, logo a calcificacio pode
ocorrer em fibras elasticas alteradas intrinsecamente (Martin et al., 1963;
Schiffman et al., 1966). Goodman et al. (1963) mostram que no pseudoxan-
toma elastico, muitos focos de calcificagcdo ocorrem ao longo de fibras
elasticas, aparentemente, normais; éles entao concluiram que a calcifica-
¢ao € o fendmeno primario na patologia do pseudoxantoma elastico.

Analisando os nossos casos, vamos observar um fator comum as duas
pacientes, ambas sao muito jovens (e pardas). Acreditamos tratar-se de
uma alterag¢do precoce do fundo de olho no pseudoxantoma elastico, talvez
um indicativo de focos de calcificio na lamina elastica da membrana de
Bruch. A falta de referéncias a ésse tipo de achado é motivo de especula-
¢ao; pode ser atribuida a auséncia de sintomas nesse grupo atario, do pseu-
doxantoma elastico. Entretanto, acreditamos tratar-se de um achado tao
caracteristico que a hipoétese diagnostica de peudoxantoma elastico, foi
levantada por nés, apos o exame do fundo de olho, E a paciente do caso
II. Esta paciente (caso II) trouxe-nos uma irma adulta com a classica
sindrome de Grénblad-Strandberg (pseudoxantoma elastico e estrias an-
gioides). A julgar pelas evidencias, parece-nos possivel imaginar o desapa-
recimento désse pontilhado mais tarde, dando lugar as estrias angioides.

RESUMO

Dois casos de pseudoxantoma eldstico s@o relatados em pacientes muito jovens
(8 e 14 anos de idade), nos quais as alteracdes do fundo de olho traduziam-se por um
pontilhado branco-brilhante. Essas alteracées parecem refletir focos de calcificacdo na
camada eldstica da membrana de Bruch. Uma vez que, a calcificacBo da fibra elés-
tica, alterada geneticamente, parece ser o fendémeno primirio na patologia do pseudo-
xantoma eléstico.
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SUMMARY

Report of two cases of pseudoxanthoma elasticum in very young patients. The
fundus showed brilliant-white spots. These changes should be foci of calcification in
the elastic layer of Bruch's membrane. For this once, the calcification of the elastic
fiber, genetically abnormal, it seems to be a primary phenomenon in the pathology of
the pseudoxanthoma elasticum.
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