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Introduccion. Fl estornudo es un fendmeno ubicuo que
fodo el mundo sufre, a pesar de lo cual ha recibido poca
atencidn en la literatura médica en general y neurologica en
particular. Una curiosa entidad, conocida como sindrome de
estornudos heliooftalmicos compulsivo autosémico domi-
nante fautosomal dominant compelling helio-ophthalmic
outburst syndrome), ha sido rara vez investigado de forma
exhaustiva. Dicho reflejo consiste en la aparicién de salvas
de estornudos prolongadas e incoercibles en individuos ex-
puestos subitamente a la luz solar intensa. No existen refe-
rencias al tema en la literatura espafiola.

Objetivo. Estudiar fas caracteristicas clinicas fisioldgicas
del reflejo en familias espafolas.

Pacientes y método. Mediante una entrevista personal
se detectaron sujeios que padecian el sindrome, a los cuales
se les paso un cuestionaric elaborado al efecto y se les ins-
truyd para que se lo pasaran al resto de la familia.

Resultados. Las seis famifias estudiadas mostraron un
patrén hereditario autosomico deminante con elevada pe-
netrancia. El reflejo mostrd una elevada consistencia, una
latencia de unos 3 s, un infervalo interestornudo de 2 s, las
salvas eran de dos-tres estornudos y el periodo refractario
de unas 24 h.

Discusidn. A diferencia de otros autores, nuestros en-
cuestados refieren un reflejo con mayor consistencia, menor
latencia y menor edad de aparicion, que parece reforzarse
con los afos y cuya intensidad sonora es mayer que la del
estornudo convencional.

Palabras clave: .
Estornudo. Luz solar. Reflejo fatico de estornudo. Reflejo solar de estornudo. Sindrome
ACHQO. Sol.
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Autosomal dominant compelling helio~-ophthalmi:
outhurst syndrome (photic sneeze reflex).
Clinical study of six Spanish families

Introduction. Sneeze is an ubiquitous phenomenon
that happens to everyone. In spite of this, little attention
has been paid to it, among medical literature in general
and even less in neurologic texts. A curious entity, callet
autosomal dominant compelling helio-ophthalmic outs
burst syndrome, has been scarcely described in the scien=
tific literature. This reflex appears when subjects aré
exposed suddenly to intense sunlight and it consists o
long incoercible sneeze bursts. There are no publicatio
on this subject among the spanish literature.

Objective. To study the clinical and physwloglcal
features of the reflex in Spanish families.

Patients and method. Affected subjects were identi-
fied by personal interview and given a questionnai
drawn up for this study. Besides, they were instructed to
give the questionnaire to their relatives. :

Results. All the six families showed a high-pene=
trance, autosomal dominant inheritance. The reflex ha
a high consistency, a latency about 3 seconds, an inte
sneeze interval of 2 seconds and a frequency of 2-3 sn .
ezes/burst. Refractory period was long.

Discussion. Our study suggest a higher consistency;
shorter latency and lower age of onset of the reflex in
our patients than general population, and that frequency
and intensity increase with time.

Key wards:
Sneeze. Sunlight. Photic sneeze reflex. Solar sneeze refles. ACHOO syndrome. Sun.

INTRODUCCION

El estornudo es un fendmeno ubicuo que todo el mun:
do sufre, a pesar de lo cual ha recibido poca atencion en [4
fiteratura médica en general y neurotdgica en particular,
Una curiosa entidad, conocida como reflejo fotico de esto
nudo (RFE), reflejo fuminico de estornudo, reflejo solar de
estornudo o sindrome ACHOO (autosomal dominant com
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pelling helio-ophthalmic outburst syndrome) (sindrome de
estornudos heliooftalmicos compulsivos autosémico domi-
nante) ha sido infrecuentemente descrito en la literatura,
fundamentalmente en notas clinicas y cartas al director, pe-
ro rara vez ha sido investigado de forma exhaustiva'-'%. Di-
cho reflejo consiste en la aparicion de salvas de estornudos
prolongadas e incoercibles en individuos expuestos subita-
mente a la luz solar intensa®. El mismo es referido poco mas
que como una mera curiosidad o una simple molestia de
aguel gue lo padece v se le ha atribuido una minima relevan-
cia, a pesar de su naturaleza hereditaria (OMIM 100820) y su
aparentemente elevada prevalencia®'>"'%, Aunque se ha men-
cionado en varias ocasiones |a naturaleza hereditaria del rasgo,
solo 11 familias han sido comunicadas en la literatura, pero
ninguna ha sido estudiada en profundidad' #7139, No exis-
ten referencias al tema en la literatura espafiola. Presentamos
el caso de seis familias espafolas afectadas por el sindrome.

MATERIAL Y METODOS

Mediante una entrevista personal a personal sanitario
de nuestro hospital se detectaron sujetos que padecian el
sindrome. A los entrevistados se les preguntaba: ¢ha obser-
vado usted si estornuda cuando le da el sol en los ojos? Si el
sujeto respondia afirmativamente se le pasaba un cuestio-
nario elaborado al efecto y se le instruia para que se lo pa-
sara al resto de su familia (tabla 1). Para evitar confusiones
se definieron una serie de términos a fin de poder estudiar
mejor las caracteristicas fisioldgicas del reflejo. Asi, la edad
de aparicion era la edad en que el enfermo era consciente
de experimentar ya el fendmeno y la edad de desaparicion
aquella en que habia dejado de producirse, si es que esto
habia sucedido. La consistencia se definio como la frecuen-
cia con que el fendmeno se reproducia cada vez que el en-
fermo se exponia al estimulo. La latencia era el tiempo que
tardaba en aparecer la respuesta una vez expuesto al esti-
mulo. El intervalo interestornudo era el tiempo transcurrido
entre estornudo y estornudo de una misma salva y la fre-
cuencia el nimero de estornudos en una salva dada. Defini-
mos el reforzamiento como el fenémeno por el cual el ni-
mero de estornudos era cada vez mayor con el paso de los
afios. El periodo refractario era el tiempo que tenia que
transcurrir para que una nueva reexposicion al estimulo
volviera a desencadenar el reflejo. A partir del sujeto pro-
bando afecto por el sindrome se construyo el arbol genealé-
gico de todos los familiares emparentados con él.

RESULTADOS

Los drboles genealogicos de las familias estudiadas se
muestran en la figura 1. Las tablas 2 y 3 sintetizan los datos
clinicos encontrados. En todas las familias el patron de he-
rencia era compatible con un modo de transmision autoso-
mico dominante con elevada penetrancia. Todas ellas eran
de origen espafiol. En una (familia 1) existia consanguini-
dad. El nimero total de afectados fue de 30. Tres sujetos no

pudieron ser analizados por haber fallecido. Otros dos solo
pudieron ser parcialmente evaluados dada su corta edad. De
los afectados: 19 fueron hombres y 11 mujeres (ratio hom-
brefmujer: 1,72). Hemos de sefalar que de éstos, sélo 21
eran conscientes desde un primer momento de ser estornu-
dopatas foticos, otros 4 se reconocieron como tales una vez
explicado el fendmeno y observarlo posteriormente en ellos
mismos y los 2 restantes referian que no estornudaban pri-
mariamente cuando les daba el sol, pero que lo usaban para
completar un estornudo ya iniciado, mirando al sol directa-
mente. La edad media de los afectados en el momento de |a
encuesta fue de 37,6 afios (4 meses a 68 afios). El 85% de
los encuestados se reconocian como estornuddpatas foticos
«desde siempre, desde la infancia, desde que tenian uso de
razény. Uno de los probandos comprobd la presencia del re-
flejo fético en su hijo de 1 mes de edad exponiéndolo re-
pentinamente a la luz solar y otro refirid ser consciente de
tener el RFE desde los 40 afios. Ningln encuestado refirio
haber tenido el RFE durante un tiempo y luego haberle des-
aparecido. Un 76 % de los sujetos tenian los ojos de color
marrdn. Entre los antecedentes personales no se recogio
ninguna mavyor incidencia de una patologia en conereto, in-
cluidos los antecedentes alérgicos vy la desviacion del tabi-
que nasal. El reflejo mostrd una elevada consistencia, de ma-
nera que el 97 % de los sujetos estornudaba siempre o casi
siempre gue se exponian a la luz. La latencia mediana del
reflejo fue igual o inferior a 5 s en el 89 % de los encuesta-
dos y de mas de 10 s (10-300 s) en el 11 % restante. Los su-
jetos que mostraron una latencia mas larga (3-5 min) no
eran conscientes de ser estornudopatas foticos hasta que se
les explico en qué consistia el fenomeno. El intervalo inter-
estornudo fue de 2 s en el 59 % de los casos (limites < 1-3 s).
Las salvas estaban constituidas por una media de 3 estor-
nudos (limites: 1-6) en el 44 % de los encuestados (12 de 27).
Un individuo refirio haber estornudado en una ocasion has-
ta 17 veces. Un 16 % de los encuestados reconocieron que el
reflejo se habia reforzado con los afos y que ahora las
salvas eran mayores, de manera que inicialmente estornu-
daban 2 veces y ahora lo hacian 4 veces. El 90 % de los en-
cuestados reconocieron una intensidad sonora muy o extre-
madamente fuerte de sus estornudos con respecto a sus
semejantes. El periodo refractario mas habitual fue de 24 h
(69 % de los afectados), en un grupo de cinco individuos fue
de 5 min y en una familia hubieron tres sujetos con laten-
cias de 5 min y uno con duraciones de segundos. En estos
pacientes bastaba que una vez sufrido el reflejo volvieran a
permanecer en un lugar en penumbra, o con una diferencia
luminica importante con respecto al exterior, para que el
fendémeno volviera a producirse. El reflejo fotico se producia
indistintamente en cualquier época del afio en el 65 % de
los estornudopatas, y preferentemente en primavera y vera-
no en el 27 %; solo dos pacientes aseguraban estornudar so-
lo en la primavera. En cuanto a la hora del-dia en la que el
estornudo se producia, en el 78 % (21 de 26) lo hacia a pri-
meras horas de la mafiana (9-12 h) y en el 15% (4 de 26)
a mediodia (12-16 h). Solo en un paciente el estornudo se
producia a cualquier hora del dia. En cinco de los encuesta-
dos el estornudo podia ser desencadenado por luces artificia-
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les potenties fijas. Dos pacientes estornudaban también cuan-
do comian caramelos de menta y uno al depilarse las cejas.

DISCUSION

El RFE es una entidad mal conocida entre los médicos, a
pesar de su naturaleza hereditaria (McKusick, OMIM 100820)'8
y su aparentemente zlta prevalencia: el 25 % de la pobla-

cion general (limites: 11-360g)37.%%0.1517 En una encuesta
realizada por nosotros a 81 médicos neurdlogos, etorrinol
ring6logos, alergdlogos y psiquiatras, solo el 14 % conock:
el fendmeno a pesar de padecerlo el 23 % de ellos®. La p
mera referencia cientifica del RFE es atribuida a Watst
(1875)'21 y su naturaleza hereditaria fue sefialada por S
dan en 1954 y posteriormente por Everett en 1964, si bi
fueron Collie et al. los primeros en sugerir que la entgd_
podia ser heredada de modo autosémice dominante!
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on-tambien ellos fos que acufiaron el acronimo ACHOO
referirse al sindrome {outosomal deminant compelling
nhthalmic outburst syndrome)®. En nuestras fami-
mo er las previamente descritas, ¢l modo de herencia
rG un patron autosdmico dominante con una elevada
ancia®’, Sea como fuere, la frecuencia con gue el RFE
€da podria ser dificil de apreciar, ya gue los autorreco-
cidos. como estornudadores foticos podrian estar mas
bilizados que los no reconocidos como tales para de-
glreflejo en otras personas, y por tanto, entre sus fa-
1% mientras que aquellos que jamds cayeron en la
‘nunca lo detectaran en los demas. Beckman y Nor-
n'sugirieron gue el estornudo fotico podia ser un «ras-
ral fisiologico heredadons, de manera que algunas
1Sonas que niegan padecer primariamente el RFE pero
sdan la luz ambiente para completar un estornudo ya
podrian presentar este fendmeno umbral, que po-
licerse por una menor expresién génica del RFE en
dividuos®. Dos de nuestros pacientes gue referian
Miraban al sol cuando tenian ganas de estornudar po-
hibir este «rasgo umbrale. No obstante, esta «necesi-
mirar al sol para sterminar de estornudar cuando ya
Entrado ganase podria revelar no un rasgo umbral, sino
persensibilidad refleja. Se podria pensar que al sujeto
sencadena el RFE no sdfo cuando recibe la luz solar
Ma directa, sino cuando ésta incide de forma parcial o
directs, abligandole a mirar al sol directamente para que
ulo sea mas potente y el RFE se complete definitiva-

mente. Aunque el sexo no ha sido una variable sistematica-
mente estudiada det sindrome, sdlo un estudio, el de Eve-
rett, encontré una prevaiencia significativamente mas alta
en hombres que en mujeres (27,8 frente a 14,7 %}'S. En
nuestras familias la prevalencia fue mayor en hombres gue
en mujeres: 63 frente a 37 %. Tampoco la edad ha sido una
variable sistematicamente registrada y s6lo Semes Iz ha es-
tudiado rigurosamente. La edad media de su muestra era de
45,8 afios, aungue el 88 % lo habian experimentado antes
de los 30 afios'”. La edad media de nuestra muestra fue algo
inferior, lo que se debe al caracter familiar de nuestro estu-
dio, mientras que el de Semes era una poblacion de 367 su-
jetos no emparentados que acudieron a una clinica oftal-
moldgica para una revision rutinaria. La edad de aparicion
de nuestros encuestados fue también inferior. Al igual que
otros autores’, también encontramos el reflejo en bebés de
1 mesy de 1 afo de edad, lo gque sugiere gue el sindrome no
sélo es hereditario, sino que se expresa a muy temprana
edad y que quiza sea congénito. Dado que todas nuestras
familias eran de origen caucasico espafiof, no podemos ex-
traer conclusiones en cuanto a fa raza, pero tanto bEverett
como Semes encontraron que el reflejo es significativamen-
te mas frecuente en blancos que en negros'317.

En cuanto a las caracteristicas clinicofisiologicas del re-
flejo, solo han sido estudiadas por Semes!’, Este autor en-
contrd una consistencia del reflejo baja, de modo que solo
el 12,3 % estornudaban mas de un 50 % de las veces que se
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exponian al sof'’. Nuestras familias presentaban un RFE mas
consistente, de manera que el 97 % de los pacientes recono-
cian estornudar siempre o casi siempre que se expenian al sol.
La latencia es una variable que ha sido estudiada en ¢l labo-
ratorio por Morris, quien encontrd una latencia de 9,2 %2, Se-
mes, en su encuesta epidemioldgica, encontrd una latencia
inferior a 9 s en el 60 % de los encuestados’’. Nosotros, sin
embargo, hemos encontrado una latencia mucho mas breve,
ya que el 59 % de nuestros encuestados referian un tiempo
medio de 3 s desde que se exponian al sol hasta que estornu-
daban. Tres sujetos se reconocieron estornudpatas foticos
Unicamente tras explicarles el sindrome, comprobéndose en
etlos unas latencias de 3 a 5 min. No obstante, tres encuesta-
dos que no se reconocieron inicialmente como estornudo-
patas féticos, y si solo tras experimentarlo una vez que se
les explicod en qué consistia el sindrome, presentaban una

latencia de unos 3-5 min. Esto podria indicar que [a fre-
cuencia de estornudadores foticos podria ser mas alta, habi-
da cuenta de que los individuos con una latencia larga ten-
drian mas dificultades para asociar el estimula luminico con
la respuesta refleja y, por tanto, para recorocerse como ta-
les. Morris encontrd un intervalo interestornude de 3,4 s72, ai-
go mayor gue ef encontrado en nuestros sujetos, el 59 % de
los cuales referian un intervalo medio de 2 s. Segun el estu-:
dio de Semes, la frecuencia o nimero de estornudos era d
uno a tres por cada salva en el 90 % de los individuos, mas
de las dos terceras partes tenian dos estornudos y la fre-
cuencia caia rapidamente para los que tenian mas de tres
estornudos’’. Las salvas de estornudos de nuestras familia
eran de una media de tres estornudos en el 44 % de ios ca
sos, lo que estd en concordancia con lo publicado. No he«
mos encontrado referencias en la literatura acerca de |
tendencia del reflejo a agotarse o reforzarse con los afio
pero en nuestras familias un 16 % de los encuestados referia
que sus salvas eran cada vez mas abundantes, de manera,
que inicialmente eran de dos estornudos y ahora eran d
cuatro. El resto no habia observado que el refiejo se hubier
visto modificado con los afios. Tampoco existen referencia
en cuanto a la intensidad de los mismos, reconociendo |
mayaria de nuestros encuestados que, en su opinion, sus es
tornudos era mucho mas fuertes que los de sus congénere
En cuanto al periodo refractario, ya Sédan sugirio que el es
torhudo no ocurria tras estimulos foticos repetitivos, sin
solo tras la primera exposicion’. Esta observacian es consis:
tente con nuestros hallazgos, en que en ef 69 % de los suje
tos la reexposicidn inmediata al estimuio no desencadenab
nuevamente el estornude, sino transcurridas un minimo-d
24 h, aungue es posible que existan familias con perioda
refractarios cortos y ultracortos. Al igual que Semes, tampo
co hemos encontrado una influencia estacional sobre el f¢
nomeno, de manera que aungue el 92 % de los encuestadc
estorrudaban en primavera vy verano, de éstos el 65 %
hacian también en el resto de |as estaciones'. Si parece, si
embargo, existir una influencia horaria, de manera que:€
780 de los estornudadores lo hacian en las primeras ho
de la mafiana. Si bien podria no ser la hora del dia sen
stricto el factor determinante, ya gque preguntados ante
ta vicisitud, si los pacientes salian por primera vez de casas
las 17 h (tras haber permanecido en situacion de baja inter
sidad luminica) el reflejo se desencadenaba igualmente. Elic
sugiere que lo determinante no es la hora del dia, sino
mamento en gue se produce la primera exposicion o bien €
tiempo que el sujeto haya permanecido en situacion de p
numbra u oscuridad. La literatura describe también co
otras fuentes de luz no natural pueden desencadenar el r
flejo. Asi, Sédan sefald como fa luz del oftalmoscopio, 19
flashes fotograficos o la luz ultravioleta de la lampara di
Wood también desencadenaban la respuesta fotica estorn
dadora’. Entre nuestros encuestados, cinco de ellos estorsiie
daban también con estimulos luminicos artificiales, genera
mente las ldmparas domésticas.

En resumen, nuestro estudio sugiere que el sindrof
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~forma autosomica dominante con elevada penetran-
ari tna consitencia muy efevada, ura latencia e interva-
estornudo muy cortos, una frecuencia de estornudos
va algo mayor de la del estornudo convencional, un

_o'refractano muy largo y una intensidad sonora lia-
dMmente fuerte.
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