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Xeroderma pigmentoso en su forma variante:
Presentacion de un caso

Dra. Myrna Rodriguez,* Dra. Sonia Torres,** Dr. Edmundo Denis-Rodriguez***

RESUMEN

Presentamos el caso de una paciente femenina de 51 afios de edad con fotodafio severo de inicio en la infancia y la apari-
cion reciente de queratosis actinicas y carcinomas espinocelulares, la cual fue clasificada como xeroderma pigmentoso en
su forma Variante. Analizamos la literatura existente al respecto.
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ABSTRACT

We present a 51-year-old female patient with long-standing photodamage, actinic keratoses and squamous cell carcinomas,

diagnosed clinically as xeroderma pigmentosum variant.
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PRESENTACION DEL CASO

Se trata de paciente femenina de 51 afios de edad, origi-
naria de Tequisquiapan, Querétaro y residente en Méxi-
co, D.F. desde los 5 afios de edad. Ocupacion: Hogar.
Nivel socioeconémico bajo. Estado civil: viuda. Antece-
dente de diabetes mellitus en tratamiento dietético desde
hace 2 afios; antecedente de cirugia de columna por cau-
sa no especificada hace 22 afios. Inicia su padecimiento
actual desde la infancia (no especifica edad) con la apa-
ricién de “manchas” en el cuerpo que han ido aumentan-
do en ndimero hasta hace 7 meses en que comienzan a
aparecer “granitos” en varias partes del cuerpo.

Presenta una dermatosis diseminada a cabeza, tron-
co, miembros superiores e inferiores de los cuales afec-
ta cara en su totalidad, pabellones auriculares, zona V
del escote, brazos y antebrazos en sus caras externas,
(Figuras 1y 2) en dorso palmas de manos, (Figuras 3y
4) muslos y piernas en sus caras externas asi como
dorso de pies (Figura 5).

La dermatosis es bilateral, con tendencia a la sime-
tria. Aspecto polimorfo constituido en cara, pabellones
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auriculares, V del escote y cara externa de muslos y
brazos por manchas hipercromicas pequefias de limi-
tes bien definidos, algunas confluentes. En antebrazo,
dorso de manos y pies esta constituida por neoforma-
ciones exofiticas de tamafio variable, bordes elevados
bien definidos, con costras gruesas en su superficie (Fi-
gura 6). Cronica, algunas lesiones dolorosas.

En el resto de la exploracién se encontraron algunos
adenomegalias en axila derecha e ingle izquierda. Utili-
z6 algunas hierbas medicinales hace 15 afos. Fue va-
lorada en institucion de salud publica en donde se reali-
z6 biopsia de una lesién exofitica en dorso de mano
con reporte verbal de “Cancer de piel”.

Dentro del protocolo de estudio se realizaron estu-
dios de laboratorio con los siguientes resultados: He-
moglobina 13.2 mg/dL, leucocitos 6,700/mL, plaquetas
267,000/mL, glu 96 mg/dL, creat 0.9 mg/dL, TGO 14,
TGP 17, TP 11 seqg, TTP 25 seg. EGO sin alteraciones.

Se realiz6 biopsia incisional de una lesion exofitica en
el dorso del tercer dedo de mano derecha con reporte de
carcinoma espinocelular moderadamente diferenciado.

Tomando en cuenta las caracteristicas clinicas, evo-
lutivas y el hallazgo histopatolégico, se establece el diag-
nostico de xeroderma pigmentoso en su forma varian-
te, queratosis actinicas hipertréficas, Iéntigos actinicos
y fotodafio.

La paciente fue programada para biopsia extirpacién
con colocacion de injerto en las lesiones exofiticas mas
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Figuras 1y 2. Aspecto clinico lesiones en cara, V del escote y miembros superiores.

Figura 3. Lesiones en palmas. Figura 4. Lesiones exofiticas en manos.

Figura 5. Afeccion en muslos y piernas. Figura 6. Lesiones exofiticas.
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grandes, aplicacion tépica de 5-fluorouracilo 3 veces por
semana por 8 semanas para las lesiones mas peque-
fias y fotoproteccion con pantalla con dioxido de titanio
cada 3 horas en piel expuesta.

DISCUSION DEL CASO

El xeroderma pigmentoso es una genodermatosis ca-
racterizada por alteraciones en las enzimas de repa-
racién del ADN posterior al dafio por rayos UV.! La
capacidad de reparacion del ADN es mediada por
varios sistemas enzimaticos entre los que se inclu-
yen XPA, XPC, ERCC2, ERCC3, ERCC4, ERCCS5,
DDB2 y POLH.? Las mutaciones en los sistemas en-
ziméaticos de reparacion determinan el tipo de xero-
derma pigmentoso.

El xeroderma pigmentoso se caracteriza por au-
mento de la sensibilidad a la luz UV, aumento del po-
tencial de desarrollo de tumores de piel (melanoma,
carcinoma basocelular y carcinoma espinocelular®) y
fotodafio desde edades tempranas. En las formas cla-
sicas se manifiesta por fotodafio desde los primeros
2 afios de vida y la aparicién de cancer de piel en los
primeros 6 afios de edad. Algunas formas de xero-
derma pigmentoso se asocian a alteraciones Gseas,
retraso mental y alteraciones neuroldgicas* (sordera
neurosensorial, arreflexia, microcefalia, dilataciéon
ventricular, alteraciones electroencefalograficas y ex-
trapiramidales).

El xeroderma pigmentoso en su forma variante® se
caracteriza por mutaciones puntuales en la enzima
POLH,® la cual interviene en los mecanismos de repa-
racion del ADN posterior a la exposicion a rayos UV.
Aunque cursa con fotodafio desde edades tempranas,
a diferencia de las formas clasicas la forma variante tie-
ne menor potencial de desarrollo de cancer de piel, dado
que la capacidad de reparacion del ADN es préactica-
mente Optima. Los pacientes suelen presentar fotodafio
desde edades tempranas pero no desarrollan tumores
de piel sino hasta después de los 30 afios de edad.” No
cursan con alteraciones 6seas ni neuroldgicas. El pro-
néstico de los pacientes es favorable en relacion a las
formas clasicas de xeroderma pigmentoso.

Consideramos que la paciente aqui descrita puede
clasificarse dentro de la forma variante de xeroderma
pigmentoso por la presentacion de léntigos actinicos

desde la infancia, la ausencia clinica de alteraciones
radioldgicas y neurologicas y la edad de presentacion
de las lesiones neoplasicas en piel. Sin embargo, para
realizar la confirmacion del diagnéstico deben realizar-
se estudios de hipersensibilidad del ADN a luz UV, ana-
lisis de mutaciones especificas por PCR (reaccion en
cadena de la polimerasa) y el estudio de probables por-
tadores.® Ello permitiria diferenciarlo de otras genoder-
matosis que cursan con alteraciones en la capacidad
de reparacion del ADN, como el sindrome de Rothmund
Thomson. Los estudios antes mencionados no se reali-
zan en México.

Consideramos que se trata de un paciente con xe-
roderma pigmentoso en su forma variante. Por las ca-
racteristicas de la enfermedad, la fotoproteccion es fun-
damental; del mismo modo debe realizarse tratamiento
quirdrgico o quimioterapéuticos topicos® de los tumo-
res de piel que actualmente presenta. En algunas pu-
blicaciones se sugiere el uso de isotretinoina o etreti-
nato® por via oral como preventivo del desarrollo de
nuevas neoplasias. Lo mas importante es la vigilancia
de la paciente.
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