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Mujer con sindrome de Turner, L)
anemia y colestasis

updates

Woman with Turner’s syndrome, anaemia
and cholestasis

El sindrome de Turner (ST) es una entidad hereditaria
caracterizada por disgenesia gonadal, talla baja, diversas
dismorfias, malformaciones congénitas cardiacas, vascula-
res y renales, y predisposicion a padecer enfermedades
autoinmunes. Afecta a una de cada 2.500 nacidas vivas, aun-
que probablemente esté infradiagnosticada, y se debe a la
pérdida total o parcial de uno de los cromosomas X'.

Presentamos un caso de ST diagnosticado en la edad
adulta, cuyas enfermedades asociadas lo hacen especial-
mente peculiar.

Mujer de 55 afos sin habitos toxicos, con ictus isquémico
a los 45 anos, displasia de carétida interna y aneurismas
de carétida interna, cerebral media y cerebelosa superior
izquierdas. Presentaba, ademas, valvula aortica bicuspide,
hipertension arterial y dislipemia, y seguia tratamiento con
enalapril, simvastatina y AAS. Consultoé en nuestra unidad
por anemia. Desde el afio anterior, no referia menstruacio-
nes. En la exploracion destacaba talla baja (150 cm), cuello
corto, frente ancha, ptosis palpebral bilateral y palidez de
piel y mucosas. Exploraciones complementarias: hemoglo-
bina 6,8g/dl (valor normal [vn]: 12-18), hematocrito 24%
(vn: 38-52), volumen corpuscular medio 67,11l (vn: 80-99),
CHCM 31g/dl (vn: 33-37), RDW 17,4% (vn: 11,5-14,5%).
Ferritina 1,2ng/ml (vn: 15-150) y cobalamina 129 pg/ml
(vn: 197-771). Bioquimica normal, salvo GGT 500U/l (vn:
3-60) y fosfatasa alcalina 148U/l (vn: 35-104). Anticuerpos
anti-células parietales de la mucosa 1/160. ANA, AML,
anti-LKM, anti-SL/LC, AMA y antitransglutaminasa fueron
negativos, igual que la serologia frente a VHB, VHC, VIH,
lbes, CMV y VEB. TSH normal. 1gG 480 mg/dl (870-2.180),
IgA 102 mg/dl (117-420), IgM 43,8 mg/dl (60-220). Ecografia
hepatica normal. Gastroscopia compatible con atrofia gas-
trica de predominio en cuerpo, que se confirmé mediante
biopsia informada como gastritis cronica atrofica de pre-
dominio en cuerpo gastrico, con metaplasia intestinal, sin
displasia y sin presencia de Helicobacter pylori. Biopsia
duodenal normal. Colonoscopia normal. Cariotipo: sindrome
de Turner con mosaicismo. Revisando analisis previos se
alternaban fases de colestasis con otras de normalidad. La
colangiorresonancia demostro colelitiasis y coledocolitiasis,
resuelta tras CPRE y extraccion de calculos. Se revisaron las
imagenes de la ecografia previa, en las que no se apreciaba
litiasis biliar probablemente por mala ventana ecografica

con interposiciéon de paniculo. A los 45 dias de realizada la
CPRE se habian normalizado la GGT vy la fosfatasa alcalina.

El caso alina buena parte de las caracteristicas del ST:
dismorfias, aorta bicuspide, aneurismas cerebrales, altera-
ciones inmunologicas y colestasis.

La elevacion de transaminasas y la colestasis, general-
mente asintomaticas, se ven entre el 20 y el 80% de mujeres
con ST, con mas incidencia a mayor edad?. La esteatosis
parece la causa mas frecuente, pero se ha descrito asocia-
cion con cirrosis biliar primaria (CBP), hiperplasia nodular
regenerativa, hipoplasia congénita del sistema portal o
ductopenia biliar. Como es obvio, se precisa descartar
causas comunes de enfermedad hepatobiliar, tales como la
coledocolitiasis. Nuestra paciente no presenté dolor abdo-
minal y la ecografia se nos habia informado como normal
por lo que la colangiorresonancia nos condujo a un
diagnostico inesperado.

Diversas enfermedades autoinmunes (EA) se asocian
con el ST: enfermedad inflamatoria intestinal, tiroiditis de
Hashimoto, diabetes mellitus tipo 1 o enfermedad celiaca
son las mas frecuentes. Nuestra paciente presentaba una
inmunodeficiencia comun variable, cuya asociacion con el
ST es excepcional, y un déficit simultaneo de cobalamina
—vya descrito en el 7,5% de una serie danesa’—, y de hierro,
ambos en probable relacion con la gastritis autoinmune®.

Dos series espafiolas recientes®® constatan alguna EA
hasta en el 56% con predominio de tiroiditis (26,2%); el 26%
presentaban cardiopatia (coartacion de aorta y aorta bicUs-
pide especialmente); el 7% cursaron con ptosis palpebral;
el 4,7% se acompanaron de enfermedad celiaca. Ninguna de
las pacientes, sin embargo, presentd enfermedad hepatica.

Nuestro caso apoya el probable infradiagnostico de ST, su
polimorfismo clinico, y la necesidad de seguimiento proac-
tivo y multidisciplinario.

Los autores declaran que han seguido los protocolos
de su centro de trabajo sobre la publicacion de datos de
pacientes.
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Coriorretinitis por Helicobacter L)
pylori: tratar o no tratar, ahi estael
dilema

Central serous chorioretinopathy secondary
to Helicobacter pylori: To treat or not to
treat, that is the question

La uveitis es una entidad clinica heterogénea que cursa
caracteristicamente con inflamacion intraocular. La loca-
lizacion anatomica del lugar de la inflamacion es la que
establecera los 4 tipos de uveitis existentes': anterior o
afectacion de cornea, iris o esclera; intermedia o afecta-
cion de vitreo; posterior o afectacion de coroides, retina
incluyendo nervio éptico; o panuveitis que como su propio
nombre indica es la afectacion difusa intraocular.

La aproximacion etioldgica' también se encuentra cla-
sificada en 4 grandes grupos: uveitis infecciosas, uveitis
no infecciosas de etiologia oftalmica, uveitis asociadas a
enfermedades autoinmunes o inflamatorias sistémicas y, por
altimo, las uveitis por sindromes de enmascaramiento no
inflamatorias, generalmente de origen neoplasico.

Presentamos un caso de coriorretinitis en un paciente
sano con su estudio etioldgico pertinente.

Paciente de 48 anos, sano y sin antecedentes de inte-
rés, que presentaba episodios de déficit visual asociados
a ojo rojo desde hace 2 afios que se increment6 en los
Ultimos 2 meses, motivo por el que acudié a nuestra con-
sulta de atencion primaria (AP). Tras repasar su historial y
constatar un elevado nimero de consultas relativas a este
proceso tratadas desde AP, sin valoracion en ningln caso por
un oftalmologo, se decidi6 derivar finalmente al servicio de
oftalmologia. Con el diagnostico de coriorretinopatia serosa
central (CSC) se deriva a AP recomendandonos estudio de
su etiologia de forma ambulatoria. Tras descartar causas
infecciosas por presentar serologias negativas, obteniendo
pruebas reumatologicas negativas, con VSG y PCR en valores
de normalidad, se decidio6 investigar la posible colonizacion
por Helicobacter pylori (H. pylori); encontrando prueba del
aliento positiva. Iniciamos terapia erradicadora a pesar de
tratarse de una indicacion al margen del protocolo actual,
ya que el paciente no presentaba clinica digestiva que lo
justificara. Esta decision se tomé de forma consensuada

tras informar adecuadamente al paciente y exponer los pros
y contras asociados al tratamiento erradicador. En la revision
oftalmoldgica a los 2 meses posterradicacion no se observa-
ron signos patologicos de CSC.

A proposito del despistaje y tratamiento de H. pylori
en un paciente con coriorretinopatia, realizamos una revi-
sion bibliografica para conocer la evidencia actual sobre la
asociacion de dichas entidades patologicas, posible relacion
causal, y el efecto del tratamiento erradicador en el curso
evolutivo de la CSC.

Se postulé desde hace mas de 20 aiios, la colonizacion de
la mucosa gastrica por H. pylori y la CSC, sugiriendo que el
tratamiento erradicador podria tener algin efecto sobre la
CSC2. La prevalencia de H. pylori en los pacientes de CSC se
ha observado que puede llegar a ser el doble respecto a la
poblacion general. En un metaanalisis reciente que incluye
17 estudios de un total de 9.839 pacientes diagnosticados
de CSC, el H. pylori figura como un factor de riesgo para la
CSC (OR=3,12; 1C 95%: 1,81-5,40)°. Una hipdtesis que podria
explicar dicha observacion es una alteracion microvascular a
nivel coroidal, desencadenada por la respuesta inflamatoria
frente a antigenos de la bacteria?“.

En un estudio realizado en pacientes con CSC, se ha
observado que en aquellos individuos con colonizacion por
H. pylori que no recibieron tratamiento erradicador, la
agudeza visual empeora significativamente a los 6 meses
después de la primera consulta; por otro lado, en aque-
llos individuos que recibieron tratamiento erradicador se
observo mejoria de la agudeza visual el primer mes, igual
que en pacientes con CSC sin infeccion por H. pylori°. Los
autores sugieren que dichas diferencias se podrian atribuir
a un enlentecimiento en la completa reabsorcion del fluido
subrretiniano en los pacientes no tratados. Observaciones
similares se han postulado también en otros estudios®. Otros
estudios refieren ligera mejoria en la agudeza visual en indi-
viduos con CSC infectados por H. pylori que habian recibido
tratamiento erradicador, pero que no llega a ser estadisti-
camente significativa’.

Sin embargo, el efecto del tratamiento erradicador sobre
la mejoria clinica de la agudeza visual en el contexto de una
CSC no se ha demostrado en otros estudios, sobre todo por
la existencia de varios factores de confusion®.

En conclusion, parece que existe una asociacion entre
la colonizacion por H. pylori y la CSC. El tratamiento
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