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Resumen

Objetivos. Describir los sindromes VEXAS diagnosticados en un hospital de tercer nivel.
Métodos: Revision de las historias clinicas correspondientes y literatura relativa a dicha entidad.

Resultados: Los 4 pacientes diagnosticados eran varones. Al comienzo de |os sintomas 3 de ellos se
encontraban en la 6° década de la vida, € otro tenia 86 afios. Los cuatro pacientes fueron diagnosticados de
sindrome mielodisplasico tras el inicio de los sintomas. El diagndstico se confirmd en todos ellos mediante
estudio genético. Ademas, en lamédula 6sea de 2 de |os casos se pudo observar vacuolizacion de
progenitores hematopoyéticos. En otro el diagnéstico se realizé post mortem, por lo que no se pudo estudiar
lamédula 6sea. En cuanto ala presentacion clinica, como manifestaciones sistémicas observamos que dos de
los pacientes presentaron fiebre recurrente. Ademéas, dos pacientes presentaron cuadros recurrentes de
adenopatias y hubo también dos casos en |os que se objetivé esplenomegalia. Las manifestaciones cutaneas
estuvieron presentes en forma de sindrome de Sweet (2), paniculitis (2), lesiones purpuricas (1) y livedo
racimosa (2). Solamente uno presentd condritis recurrente, en este caso a nivel auricular. En cuanto alas
mani festaci ones muscul oesquel éti cas todos presentaron artralgias, presentando 3 oligo/poliartritis bilateral.
L as manifestaciones oculares también estuvieron presentes en la mayoria de |os pacientes, en formade
conjuntivitis bilateral (3), edema palpebral (2) y epiescleritis (1). Todos los pacientes presentaron infiltrados
pulmonares bilaterales, aunque solamente uno de ellos llegd a desarrollar insuficiencia respiratoria. Como
manifestaciones neurol 6gicas Unicamente un paciente presentd cefal eas que se relacionaron con €l inicio de
la enfermedad. Ninguno presentd manifestaciones gastrointestinales ni complicaciones tromboembdlicas.

Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4

Edad de debut 86 62 66 61

Fiebre recurrente No Si Si No
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Eventos tromboticos No No No No
SMD Si Si Si Si
Vacuolizacion MO No No realizado Si Si

Discusion: Nuestros hallazgos son consistentes con |o que se ha escrito hasta el momento de esta
enfermedad. El sindrome VEXAS es una enfermedad sistémica autoinflamatoria causada por una mutacion
somatica del gen UBA1 del cromosoma X, fue descrito por primeravez en diciembre de 2020 y su aparicion
es mucho méas comun en hombres por encima de los 50 afios. La presentacion clinica es muy heterogéneay
se caracteriza por manifestaciones sistémicas (fiebre y fatiga), policondritis, diversas manifestaciones
dermatol 6gicas, las més comunes vasculitis, dermatitis neutrofilicay pdpulas eritematosas, artritisy miositis,
infiltraciones pulmonares, afectacion ocular y diversas formas de vasculitis. Ademas, se havisto una
asociacion con enfermedades hematol 6gicas, desarrollando hasta la mitad de estos pacientes un sindrome
mielodisplasico. El diagnodstico se realiza mediante estudio genético, sin embargo, se ha descrito que las
células progenitoras miel oides de estos pacientes suelen presentar vacuolas en su interior, estas vacuolas no
son patognoménicas del sindrome VEXAS 'y parece que son solo un signo inespecifico de dafio celular.

Conclusiones. El sindrome VEXAS es una enfermedad autoinflamatoria recientemente descrita con gran
heterogeneidad en su presentacion clinicay una asociacién comun con enfermedades hematol 6gicas,
especiamente con el sindrome mielodisplasico. Al tratarse de una enfermedad descrita tan recientemente, se
requiere investigacion adicional para comprender mejor su fisiopatologiay encontrar opciones de tratamiento
més efectivas.
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