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Sindrome de Sjogren-Larsson con
afectacion macular bilateral

Sjorgen-Larsson syndrome associated with
bilateral macular lession

PEREZ CARRO G', JUNCEDA MORENO C?

RESUMEN

Caso clinico: Se describe el caso de una paciente con sindrome de Sjogren-Larsson que pre-
senta una maculopatia concéntrica formada por depdsitos blanquecinos birrefringentes.
Discusioén: El sindrome de Sjogren-Larsson es una rara enfermedad metabdlica causada por
el déficit de la enzima lipoaldehido deshidrogenasa, caracterizada por ictiosis congénita,
retraso mental y espasticidad. La afectacion macular en esta enfermedad es casi patogno-
monica pero s6lo se presenta en 1/3 de los pacientes.
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ABSTRACT

Case report: We report the case of a woman with Sjogren-Larsson syndrome who shows bila-
teral concentric maculopathy formed by glittering white crystalline deposits.

Discussion: Sjogren-Larsson syndrome is a rare metabolic disorder associated with a defect in
fatty alcohol metabolism and characterised by ichthyosis, mental retardation, and spastic
pyramidal symptoms. Association with maculopathy is almost pathognomic but only one-
third of the patients show it.
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Figs. 1y2:
Blefaritis y
descamacion
facial e ictiosis en
extremidad
inferior.

Fig. 3:
Genealogia de la
paciente, los
distintos tonos
indican diferente
expresividad del
sindrome. (blanco
= individuo sano).
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INTRODUCCION

El sindrome de Sjogren-Larsson es una
rara enfermedad del metabolismo lipidico
que se transmite de forma hereditaria con
caracter autosémico recesivo y estd originada
por un déficit funcional del enzima lipoalde-
hido deshidrogenasa (1,2). Se considera den-
tro del grupo de trastornos denominados sin-
dromes neuroictidsicos y desde el punto de
vista clinico se reconoce como un cuadro de
manifestaciones entre las que destacan la
ictiosis congénita, retraso mental, diplejia
espdstica, ademds de algunos signos oftalmo-
l6gicos especificos y patognomaénicos.
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III

S
5T

Fue descrita por primera vez en 1957 en
Vasterbotten (Suecia) (1,2), donde han
sido referidos la mayoria de los casos
conocidos, lo que se ha relacionado con la
alta endogamia de esta poblacién; sin
embargo, han sido observado desde enton-
ces algunos otros casos en diferentes par-
tes del mundo (3).

CASO CLINICO

Mujer de 24 afios de edad que acude a
nuestro Servicio para valoracion oftalmoldgi-
ca. Es portadora de ictiosis generalizada des-
de el nacimiento (figs. 1 y 2) y espasticidad
localizada simétrica en miembros inferiores.
Presenta retraso psicomotor con aceptable
comunicacion con el medio, no habiendo
adquirido habilidades para la lectoescritura y
trabajando en la actualidad en talleres ocupa-
cionales.

Entre sus antecedentes familiares se ha
podido identificar la existencia de algunos
miembros de su familia con distinta expresi-
vidad del sindrome (fig. 3).

La agudeza visual se considerd poco valo-
rable dado el retraso psicomotor de la pacien-
te y la escasa colaboracion durante su explo-
racion. En polo anterior y anejos se evidenci6
la presencia de blefaritis seborreica, sin datos
de afectacion corneal. En el fondo de ojo se
apreciaron unos depdsitos brillantes blanque-
cinos perimaculares (figs. 4 y 5). Se prescin-
di6 de la realizacién de una angiografia con
fluoresceina (AFG) por consideraciones de
tipo ético. Los potenciales evocados visuales
(PEV) fueron normales.

DISCUSION

Entendemos por sindrome de Sjogren-
Larsson un desorden neurocutdneo caracteri-
zado por unas manifestaciones tipicas y afec-
tacion de distintos 6rganos. La ictiosis apare-
ce de forma precoz y se localiza en piel de
cuello, parte inferior del tronco y flexuras,
generalmente acompafiada de prurito intenso
y caracteristico (3,4).
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La diplejia puede resultar incapacitante,
dificultdndose la deambulacién por la diplejia
espastica (mds frecuente) (3), o tetraplejia ;
es frecuente la presencia de hiperreflexia
generalizada y convulsiones (40%) (3). Las
pruebas de neuroimagen pueden demostrar la
desmielinizacién en la sustancia blanca peri-
ventricular (fig. 6). La disartria pseudobulbar,
ademds de la distrofia osteodentaria y ano-
malias musculares en la boca, suelen alterar
la capacidad expresiva y el lenguaje hablado
(4). Ha sido descrito también como expresion
del trastorno la presencia de hiperplasia del
timo (4).

En cuanto a caracteristicas oftalmoldgicas
es frecuente encontrar hipertelorismo, astig-
matismo y miopia (2,5), blefaritis (1) y foto-
fobia tipica (5). Siendo lo mds relevante la
maculopatia concéntrica formada por puntos
o manchas blanco amarillentas birrefringen-
tes, dispuestas en forma confluente o desfle-
cada, cuya traducciéon angiogrifica es una
hiperfluorescencia moteada sin fuga por alte-
racién del epitelio pigmentario de la retina
(EPR) en la zona macular, mayor que el drea
de los depdsitos, los cuales ademds no blo-
quean la fluorescencia. Maculopatia cuya
severidad no tiene correlacién con la severi-
dad de las manifestaciones dermatoldgicas ni
las neuroldgicas (1,2).

En cuanto a pruebas neurofisioldgicas pre-
domina una disminucidén a la sensibilidad al
rojo (malfuncién de fotorreceptores), electro-
rretinograma y electrooculograma normales
y potenciales evocados visuales alterados
(por desmielinizacién) (2,3).

A nivel molecular el déficit enzimaético
constitucional va a provocar un aumento de
metabolitos de la oxidacion de lipidos, como
leucotrieno B, lipoalcoholes (w hidroxil-
LTB,) y lipoaldehidos (w aldehido-LTB,)
(2,6), dando lugar a la formacién de lipofuc-
sina. Dado el mayor metabolismo oxidativo y
composicion lipidica de la mécula, este pig-
mento se acumulard junto al LTB,4 en esta
zona de la retina respetando la periferia de la
misma (2).

Aunque este sindrome se puede diagnos-
ticar durante el primer afio de vida con afec-
tacion a distintos niveles (piel, SNC, ojos),
la triada caracteristica no siempre aparece

de forma simultdnea (1-3). Como conse-
cuencia, las pruebas complementarias pue-
den adelantar y ayudar a confirmar el diag-
néstico; en este sentido, el cultivo de fibro-
blastos a partir de biopsia cutdnea (demos-
trando déficit de la enzima), los estudios
genéticos (mutacion localizada en cromoso-
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Figs. 4y 5:
Maculopatia
concéntrica,
formada por
puntos
blanquecinos
birrefringentes.

Fig. 6: Seiial
hiperintensa (T12)
en sustancia
blanca, rodeando
a los ventriculos
laterales,
compatible con
desmielinizacion.
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ma 17) y pruebas especificas en orina
(aumento de LTB,) (6-8) pueden resultar
fundamentales.

Por otro lado, los tipicos depdsitos macu-
lares s6lo aparecen en los dos primeros afios
aumentando con la edad; y aunque no apare-
cen en todos los pacientes, distintos autores
calculan su prevalencia en 1/3 (3). Esto se ha
explicado porque no se exploren de forma
rutinaria a todos los pacientes al no tener pre-
sente la afectacién ocular o por dificultad de
la exploracion debida a la fotofobia del
paciente (5), aunque se ha insistido sobre que
pudieran no estar afectados todos los pacien-
tes (2).

En cuanto al prondstico, a pesar de no pre-
sentar un curso degenerativo progresivo, se
trata de una enfermedad desmielinizante
incapacitante y sin curacién (3). Las medidas
paliativas se centran en el dmbito dermatolé-
gico (emolientes, retinoides), disponiéndose
en la actualidad de nuevas terapias en fase de
ensayo clinico y destinadas a inhibir la acti-
vidad 5-lipooxigenasa del metabolismo del
leucotrieno B, con lo que se intenta dismi-
nuir los excedentes metabdlicos que originan
el picor y el acimulo de lipidos a nivel del
SNC (6).
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