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La cutis laxa es una rara alteracion del tejido
conjuntivo que puede ser hereditaria o adquirida y
con formas genéticas dominantes o recesivas. La
forma autosémica dominante, menos frecuente, tie-
ne un comienzo tardio, el curso suele ser benigno y
son infrecuentes las anomalias cardiovasculares.
Por contra, la forma recesiva suele ser de inicio
precoz con fallecimiento en edades tempranas, y
son frecuentes las anomalias cardiovasculares.

Presentamos los casos de dos hermanos afecta-
dos por la forma recesiva de la enfermedad con es-
tenosis periférica de ramas pulmonares, y revisa-
mos la bibliografia, haciendo especial hincapié en
los hallazgos angiohemodinamicos, por la escasa bi-
bliografia al respecto, asi como a las hipétesis so-
bre la patogenia de la enfermedad.

CARDIOVASCULAR ABNORMALITIES
IN CONGENITAL CUTIS LAXA SYNDROME

Cutis laxa is a unusual disorder of the connective
tissue. It may be hereditary or acquired and from
the genetical viewpoint, can be either of the domi-
nant or of the recessive type. The autosomic domi-
nant type, less frequent, has a late beginning and
the evolution is usually benign, and it seldom has
cardiovascular anomalies. On the contrary, the re-
cessive type usually has an early beginning having
frequent cardiovascular anomalies, with the outco-
me of death early in infancy.

We report two siblings with the recessive type of
the illness, having periferal arterial stenosis of pul-
monary branches. We review the literature with

special attention to the angiohemodinamic fin-
dings, as there are few bibliographic reports about
this subjet, as well as about the different hypothe-
sis on the patogenesis of this illness.
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INTRODUCCION consanguinidad entre los padres, y cuyas principales

caracteristicas, agrupadas por 6rganos y aparatos, son:

El término cutis laxa fue utilizado por primera vez 1) piel y cara, piel laxa y floja, arrugada y caida en
por Alibert en 1833, aunque la forma generalizada fugrandes pliegues, es hiperextensible sin ser hiperelasti-
descrita por Graf en 1836. En esta forma, la piel n@a. Aspecto envejecido, labio superior alargado y colu-
tiene elasticidad, esta floja, suelta, colgante y arrugamella corta, blefarocalasia y en ocasiones ectrogion;
da, dando una apariencia de envejecimier@itasica- musculosquelético, es comun la hernia, que puede ser
mente se han descrito dos formas de la enfermedathguinal, diafragmatica y/o umbilicaB) gastrointesti-
segun el tipo de herencia, una forma autosémica domnal, diverticulos que pueden afectar a faringe, es6fago,
nante de comienzo tardio y curso benigno, y una forestbmago e intestinod) genitourinario, prolapso va-
ma autosémica recesiva, cuyo tipo de herencia vienginal, diverticulos vesicale§) cavidad oral, voz pro-
apoyado por la presencia de hermanos afectados y fanda y resonante, debida a laxitud de cuerdas vocales,
también aflojamiento de mucosa oral y faringea, y
6) cardiorrespiratorio, enfisema pulmonar potencial-
mente letal, y anomalias cardiovasculares que poste-
riormente detallaremos.

Esta forma recesiva es de comienzo precoz, con fa-
llecimiento en los primeros afios, sobre todo por las al-
teraciones cardiorrespiratorfa$in embargo, mas re-
cientemente, se han descrito cinco tipos de cutis laxa,
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con distintos tipos de herencia y caracteristicas morfg
I6gicas y evolutivas distintivas

CASOS CLINICOS
Caso 1

Nifio de 9 afios de edad. Entre los antecedentes f
miliares destaca la consanguinidad en segundo grag
de los padres, asi como de los abuelos paternos, ¢
un hermano mayor sano y otro afectado (caso 2). F
diagnosticado a los 13 meses de cutis laxa. Los princ
pales hallazgos exploratorios son: orejas finas y disl
plasicas, facies tosca con nariz «en silla de montar
hipertelorismo, hipertrofia gingival y paladar ojival.
Cuello corto con piel redundante, mamilas hipoplasi{*}
cas y asimétricas. Hipotonia de pared abdominal, pe
enterrado en piel redundante y esfinter anal laxo. ‘

Presenta hipotonia generalizada, masas muscular
flacidas, pulgares de implantacién baja e hiperlaxituc
generalizada de piel, predominando en abdomen y na
gas. Diverticulo esofégico, diverticulos vesicales, her!,
nia inguinal bilateral y hernia de Morgagni, interveni- ;
do de estas tres ultimas anomalias. Desde el puntoj
vista cardioldgico presenta un soplo sistélico eyectiv
3/6 en foco pulmonar y audible en todo el térax tantoFio. 1. Radio_grafia anteroposterior de t()ra_x en la que se observan
en plano anterior como posterior. El electrocardiogra-fardiomegalia (++) y arco pulmonar prominente.
ma revela hipertrofia ventricular derecha, en la radio-
grafia de térax no hay cardiomegalia y la vasculariza-
cién pulmonar es normal con pulmonar convexa. En esicas. Mediante Doppler continuo, se objetiva un gra-
ecocardiograma, aunque siempre ha tenido una matiiente superior a los 30 mmHg en el inicio de ambas
ventana acustica que ha dificultado el estudio, se objeamas pulmonares, sin que por Eco-Doppler color se
tiva insuficiencia tricispide moderada, ventriculo de-puedan identificar zonas hipoplésico-estenéticas mas
recho hipertréfico, estenosis en el origen de ambas ralistales. El cateterismo cardiaco revela presion supra-
mas pulmonares y dilatacién de aorta ascendente. S&stémica en ventriculo derecho (130 mmHg) con gra-
ha insistido sistematicamente a la familia para la realidiente de 60 mmHg entre el tronco pulmonar y ambas
zacion de cateterismo cardiaco, sin que hayan dado samas pulmonares, en relacion con la hipoplasia seg-

consentimiento. mentaria de las mismas, sin que se pudieran establecer
gradientes mas distales al no ser posible la cateteriza-
Caso 2 cion de las ramas mas periféricas. En la ventriculogra-

fia derecha anteroposterior se observa un ventriculo de-

Nifio de 4 afios hermano del anterior y diagnosticadoecho dilatado e hipertréfico con regurgitacion
de cutis laxa a los 5 meses, con caracteristicas fenotigicispide severa y auricula derecha también dilatada.
cas similares a su hermano. Desde el punto de visRelleno de tronco pulmonar dilatado, con ramas pul-
cardiolégico presenta soplo sistolico eyectivo 3/6 ermonares hipoplasicas y con estenosis segmentaria (
todo el térax. En el electrocardiograma el eje de QRS). La inyeccion selectiva en ramas pulmonares presen-
estd a 150° y existe crecimiento auricular derecho cota estenosis periféricas multiples con dilataciones pos-
severa hipertrofia ventricular derecha. Radiolégicatestendticas y formacion de aneurisnias 8).
mente destaca cardiomegalia (++) con pulmonar con-
vexa (ig. 1). En el Eco-Doppler color se comprueba DISCUSION
insuficiencia tricispide masiva, con presion suprasisté-
mica en ventriculo derecho, cavidades derechas dilata- La cutis laxa es una enfermedad hereditaria extre-
das con hipertrofia de ventriculo derecho, «patrén emadamente rara, en la que existe insuficiencia de elas-
mosaico en ramas pulmonares» como consecuencia tiea por un mecanismo desconocido. En el examen
un aumento de la velocidad del flujo superando el limianatomopatoldgico, hay ausencia o importante dismi-
te de Nyquist, el «patron en mosaico» se observa desdecion de fibras elasticas, especialmente en la dermis
el origen de ambas ramas pulmonares, que son hipoplgapilar con fragmentacion de las misrhas
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referencia a las anomalias cardiologicas, y de estudios
angiohemodinamicos documentatfos
Los pacientes con estenosis de las ramas pulmona-
res sin cutis laxa pueden presentar un cuadro histolo-
gico de pérdida y fragmentacién de las fibras elasticas
en las secciones anormales de sus arterias pulmonares.
No es sorprendente, por tanto, que los pacientes con
cutis laxa tengan estenosis similares de la arteria pul-
monaf. Orell et al describieron hallazgos de autopsias
en pacientes con estenosis de arterias pulmonares y
encontraron varios grados de proliferacion intimal,
asociados a pérdida o fragmentacion de la lamina elas-
tica en la capa media. Estos autores sugieren que las
areas estengticas del arbol vascular pulmonar son se-
cundarias a un defecto del tejido elastico
2 En un estudio en cerdos con déficit de cobre se ha
Fig. 2. Ventriculografia derecha anteroposterior. Ventriculo dere- gbservado que la mayoria murieron por rotura de aor-
cho (_jilatado e hipertrc’)fico,'insuficiencia severa de la valvula tri- ta, corazon, arterias coronarias o pulmonares, y se
E:fﬂﬁaet;;g Jgﬂerg%gg ﬁ;ﬁ;%iigaesr_e‘:ha dilatada. Tronco IC’L"mo'pen_sc’) que la disminucion del cobre conducia a una ex-
cesiva actividad de la elastasa con destruccion del teji-
do elastico, pero el hecho de haber encontrado en los
pacientes con cutis laxa el cobre tanto normal como
aumentado o disminuido no ha corroborado el papel
del mismo en la génesis de la enfermédad
Aunqgue se acepta que la cutis laxa es una alteracion
del tejido conectivo con reduccién en la cantidad, ta-
mafio y morfologia de las fibras elasticas, la causa ba-
sica continda siendo oscéraa heterogeneidad genéti-
ca puede conducir a varias alteraciones en la estructura,
sintesis y degradacion de los componentes del tejido
conjuntivo, determinando los distintos cuadros clini-
cos. Se requieren mas estudios para descubrir los de-
fectos subyacentes en las distintas formas, para mejorar
la clasificacion, consejo genético y tratamiénto

Fig. 3. Inyeccién selectiva en rama pulmonar derecha en oblicuaB/BLIOGRAFIA
anterior derecha 30°. Mlltiples estenosis de ramas pulmonares

periféricas con dilataciones y formaciones aneurismaticas postes}- Damkier A, Brandrup F, Starklint H. Cutis laxa: autosomal domi-
tendticas. nant inheritance in five generations. Clin Genet 1991; 39: 321-329.

2. Fitzsimmons JS, Fitzsimmons EM, Guibert PR, Zaldua V, Dodd
KL. Variable clinical presentation of cutis laxa. Clin Genet 1985;
28: 284-295.
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