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Resumen

Objetivos: Las mutaciones somáticas en el gen de la enzima activadora de ubiquitina (UBA1) se han
reconocido recientemente como causa de desarrollo de un síndrome inflamatorio refractario al tratamiento,
denominado VEXAS (vacuolas, enzima E1, ligado al cromosoma X, autoinflamatorio, somático)1. Entidad
recientemente descrita no comprendida todavía completamente en muchos aspectos2. El objetivo de esta
revisión es aportar más datos clínicos que nos permitan conocer y perfilar este tipo de pacientes, a través de
la descripción de los pacientes diagnosticados y tratados en nuestro hospital.

Métodos: Se trata de un estudio descriptivo retrospectivo mediante revisión de las historias clínicas de
pacientes con diagnóstico de síndrome de VEXAS en nuestro hospital hasta la actualidad. Se incluyen un
total de 2 pacientes con síndrome de VEXAS diagnosticados y tratados en nuestro centro.

Resultados: Ambos pacientes fueron hombres con una edad al diagnóstico de 59 (paciente 1) y 80 (paciente
2) años. El diagnóstico se realizó con un retraso de 5 y 6 años respectivamente. La clínica presentada por el
paciente 1 fue policondritis recidivante auricular, oligoartritis recurrente, eritema nodoso recidivante con
corticodependencia al tratamiento corticoideo e hidroxicloroquina. El paciente 2 presentó un episodio aislado
de condritis auricular, eritema nodoso recidivante y arteritis de gran vaso siendo corticodependiente. Ambos
pacientes presentaron macrocitosis de larga duración y elevación persistente de la proteína C reactiva (fig. 1),
autoinmunidad negativa. Los dos presentaron vacuolización de los progenitores granulocíticos y eritroides en
médula ósea, y en ambos se realizó el estudio genético objetivando variantes genéticas en gen UBA1
compatibles con VEXAS (fig. 2). El paciente 2 presentó un síndrome mioelodisplásico asociado al cuadro y
el paciente 1 una gammapatía monoclonal de significado incierto (IgG tipo kappa) y una neoplasia
concomitante de sigma. El paciente 2 se trató con tocilizumab con buena evolución clínica hasta la
actualidad.
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Conclusiones: Nuestros pacientes se presentaron con el fenotipo clínico típico del síndrome de VEXAS
descrito en series previas2: varones, de edad comprendida entre los cincuenta y setenta años, anemia
macrocítica, características inflamatorias sistémicas y dependencia a la corticoterapia. Ambos presentaron
estudio genético compatible con VEXAS, como se ha descrito en previamente1. Los 2 pacientes se asociaron
con enfermedades hematológicas, típicamente asociadas al síndrome, como se ha visto en estudios previos3.
El retrasó diagnóstico en ambos pacientes fue de una media de 6 años (n = 2), por lo que son necesarios más
estudios que ayuden a caracterizar mejor esta entidad con el objetivo de realizar un diagnóstico más temprano
y un tratamiento eficaz a largo plazo.
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