Caso clinico

Sindrome de Triple A con manifestaciones oftalmicas
Triple A Syndrome with ophthalmic manifestations
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Resumen

El sindrome de Triple A es una enfermedad rara cuyo cuadro clinico se caracteriza por la triada de acalasia, alacrimia e insuficiencia adrenal. Las mani-
festaciones oftalmolégicas incluyen, ademas de deficiencia de lagrima, queratoconjuntivitis seca, dermatosis palpebral, atrofia de glandula lagrimal,
alteraciones en los reflejos pupilares, hipersensibilidad a miéticos diluidos, ambliopia y atrofia dptica. La ausencia de lagrima es el sintoma mas precozy
constante. El tratamiento del ojo seco en estos pacientes puede resultar dificil de resolver, siendo los inmunomoduladores tépicos como la ciclosporina
A una buena opcién.
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Resum

El sindrome de Triple A és una malaltia rara el quadre clinic de la qual es caracteritza per la triada d’acalasia, alacrimia i insuficiencia adrenal. Les ma-
nifestacions oftalmologiques inclouen, a més de deficiencia de llagrima, queratoconjuntivitis seca, dermatosi palpebral, atrofia de glandula lacrimal,
alteracions en els reflexes pupilslars, hipersensibilitat a miotics diluits, ambliopia i atrofia optica. L'absencia de llagrima és el simptoma més precog i cons-
tant. El tractament de I'ull sec en aquests pacients pot ser dificil de resoldre, essent els inmunomoduladors topics com la ciclosporina A una bona opcié.
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Abstract

Triple A syndrome is a rare disease whose triad includes achalasia, alacrimia and adrenal insufficiency. Ophthalmological manifestations include, in
addition to tear deficiency, keratoconjunctivitis sicca, palpebral dermatosis, lacrimal gland atrophy, alterations in pupillary reflexes, hypersensitivity to
diluted miotics, amblyopia and optic atrophy. The absence of tears is the earliest and most constant sign. The treatment of dry eye in these patients may
be difficult to manage, with topical immunomodulators such as cyclosporine A being a good option.
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Premio al mejor Péster otorgado en el 49° Congrés de la Societat Catalana de Oftalmologia.
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Introduccion

El sindrome de triple A es una enfermedad autosémica recesiva
caracterizada por la triada clésica de alacrimia, acalasia e insufi-
ciencia adrenal’. Se puede manifestar en las dos primeras décadas
de la vida mediante deficiencia corticoidea, incluyendo crisis
hipoglucémicas y shock. Se asocia a alteraciones neurolégicas
como neuropatia autondmica, déficit cognitivo, parkinsonismoy
demencia® Las manifestaciones oftalmoldgicas incluyen, ademas
de deficiencia de lagrima, queratoconjuntivitis seca, dermatosis
palpebral, atrofia de glandula lagrimal, alteraciones en los refle-
jos pupilares, hipersensibilidad a miéticos diluidos, ambliopfa y
atrofia optica®. La ausencia de lagrima es el sintoma més precozy
constante. No obstante, la sintomatologia causada por la acalasia
es el motivo de consulta mas frecuente®.
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Caso clinico

Varén de 37 anos de edad que consulta por sensacion de cuerpo
extrafo, irritacion e hiperemia conjuntival intermitente de anos
de evolucién, intensificandose dicha sintomatologia en el Ultimo
ano. Como antecedentes personales consta acalasia tratada qui-
rdrgicamente a los 26 afos.

A la exploracion oftalmoldgica destaca hiperemia conjuntival
bulbar, queratitis punctata superficial difusa, anisocoria y atrofia
oOptica. Se clasifica, segun el sistema de Oxford, al ojo derecho
como grado IV y al ojo izquierdo como grado II. La prueba de
Schirmer evidencia deficiencia de lagrima en ambos 0jos (2 mm
y 3 mm en 5 minutos). Los test electrofisiolégicos (potenciales
visuales evocados, electrorretinograma y electrooculograma)
revelan una respuesta alterada en relaciéon al dafo en la via visual.

Figura 1. Hiperemia conjuntival y anisocoria.

Figura 2. Hiperemia conjuntival y anisocoria.
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Figura 3. Queratitis punctata superficial.

Figura 4. Dermatitis.

Dada la presencia de alacrimia y acalasia se efectta diagnostico
de sindrome de Triple A, por ser diagndstico patognomaonico la
presencia de dos de los tres sintomas de la triada clasica. Hasta
la fecha no se ha documentado la presencia de insuficiencia
adrenérgica pero el paciente efectla controles periddicos con
medicina interna.

En cuanto al tratamiento, inicialmente se opta por lavados con
suero fisioldgico y sustitutos lagrimales, pero, debido a la persis-
tencia de la sintomatologia, se decide realizar tratamiento con
ciclosporina A resultando en una mejoria clinica y sintomatolégica
alos 3 meses.

Conclusion

El sindrome deTriple A es una enfermedad rara el cuadro clinico de
la cual no siempre se presenta con la triada clésica. El tratamiento
del ojo seco en estos pacientes puede resultar dificil de resolver,
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siendo los inmunomoduladores tépicos como la ciclosporina A
una buena alternativa cuando los lubricantes son insuficientes.
Los sintomas neuroldgicos y la insuficiencia adrenal pueden no
estar presentes en el momento del diagnostico, por lo que oftal-
mologoy pediatra deben considerarla en pacientes con sintomas
tan complejos como falta de crecimiento, llanto sin lagrimas vy
convulsiones.
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