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Caso clinico
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Xeroderma pigmentoso en dos hermanas

(Xeroderma pigmentosum in two sister)

Roberto Rodriguez-Garcia,* Arturo Aguilar-Ye,** Pedro Javier Puig-Sosa,**
Orlando Solis-Daun,* Antonio Padilla-Castillo***

RESUMEN

Se describe la evolucion clinica de dos hermanas con
xeroderma pigmentoso: desde la aparicion de las primeras
manifestaciones (epifora y manchas hipercrémicas en
areas de la piel expuesta a la luz solar) hasta la aparicion
de lesiones tumorales de indole diversa (epiteliomas,
melanomas, sarcomas). Se hace mencion a las
alternativas de tratamiento y a las medidas preventivas
que se deben tomar en estos enfermos.

Palabras clave: Xeroderma pigmentoso, cancer de la piel,
fotosensibilidad dérmica.

La enfermedad cutanea denominada xeroderma pigmen-
toso es de origen genético, con patrén de herencia auto-
sémico recesivo; se traduce por hipersensibilidad a los
rayos solares, con aparicién de dermatosis que predomi-
na en partes expuestas a la luz solar: como cara, pabellén
auricular, nuca, regién esternal, caras externas de bra-
zos, antebrazos, piernas y dorso de las manos y pies; asi
como algunas zonas cubiertas, labios y lerigua.

El término xerodermia (piel seca) y el reconocimien-
to de la enfermedad fue usado por primera vez por He-
bra y Kaposi en 1874.

La incidencia de la enfermedad varia de un pais a
otro, debido a caracteres étnicos, geograficos y costum-
bres de ciertas regiones como casamientos entre familia-
res. En Estados Unidos de América se reporta una
frecuencia de 1 por millén de poblacién. Una incidencia
alta ha sido reportada en Libia, Arabia, Egipto y Japon
(10 a 15 por millén). La incidencia mundial es de 2 a 4
por millon? En México se han informado pocos ca%bs.
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sidad Veracruzana.

** Estudiante de Medicina.
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SUMMARY

The clinical evolution of two sisters with xeroderma
pigmentosum is described: since the appearance of the
first manifestations (epiphora and hyperchromic stains in
skin areas exposed to sun light) to the appearance of
tumoral lesions (epithelioma, melanoma, sarcoma)
mention is done to the treatment and preventive measures
that should take in these cases.

Key words: Xeroderma pigmentosum, skin cancer,
photosensitivity of skin.

El objetivo de esta comunicacién es divulgar la expe-
riencia lograda en dos casos clinicos en hermanas.

DESCRIPCION DE LOS CASOS

La familia estaba compuesta por siete personas. El pa-
dre, de 39 afios y la madre, de 31 afios, sanos; no son
consanguineos, sin antecedentes de enfermedades de la
piel. De los cinco hijos, una mujer, de 16 afos y un hijo
de 11 afios estan sanos; un hijo murié con xeroderma
pigmentoso. Los otros dos casos son los que padecen la
enfermedad y se describen a continuacion.

Caso 1.Se trata de una nifia de 14 afios de edad, que
inicia con epifora y fotofobia a los 15 meses de edad; a los
dos afios se agregaron manchas hipercrémicas en la cara,
las cuales se fueron extendiendo al cuello, extremidades y
torax hasta ocupar toda la piel. A los 4 afios le aparecieron
pequefias tumefacciones en la cara que se extendieron al
cuello, brazos y piernas. A los 6 afios presentd una lesion
en el parpado inferior izquierdo, la cual fue aumentando
de tamafio e invadio el ojo presentando infecciones repe-
tidas. A los 11 afios de edad se le extirp0 la lesion y el es-
tudio histopatologico reportd epitelioma basocelular,
poco diferenciado, con estroma sarcomatoso. Dos afios
después le aparecié una lesion en la lengua de 9 x 8 mm,
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la cual se le extirpo; el reporte histopatoldgico fue de car-
cinoma epidermoide bien diferenciado, con datos de ulce-
racion. Actualmente presenta facies monstruosa con
grandes tumoraciones en la cara, asi como una mancha
oscura en el menton que corresponde a un melatfima
gura 1)y otra mas en la espalda. La nifia no ve y su esta-
do general esta cada vez méas deteriorado. Su tratamiento
actual es con antiinflamatorios no esteroideos, analgési-
cos, tipo paracetamol y antibiéticos para evitar infeccio-
nes agregadas. No recibe tratamiento para el cancer.

Caso 2.La otra nifia, de 6 afios, present6 epifora y
fotofobia a los 18 meses de edad, asi como pigmentacio-

la exposicion a los rayos solares, vitaminas antioxidan-
tes y mejorar sus condiciones ambientales; sin embargo,
todo indica que su evolucién avanzara hacia su deterio-
ro, como ha sucedido con sus hermanos que han presen-
tado la misma enfermedad.

DISCUSION

El origen genético de esta enfermedad se explica porque
el copiado del ADN durante las mdltiples divisiones celu-
lares, es un proceso propenso a sufrir errores. Son muchos
los factores que pueden ocasionar el deterioro del ADN;
por ejemplo, la luz ultravioleta puede producir dimeriza-

nes oscuras en todo el cuerpo, las que se acentdan en las cidn entre residuos de timina adyacentes en la misma ca-

areas expuestas al sol, a la exploracidn oftalmica se ob-
serva entropion bilateral y epifora, manifiesta fotofobia.
Actualmente la paciente presenta multiples tumoracio-
nes pequefias de color café, en la cara y las zonas ex-
puestas a la luz solar; ademas, presenta una tumoracion
oscura en la pared externa derecha de la nariz de aproxi-
madamente 5 mm de didmetro por 2 mm de altura, que
probablemente corresponde a un cancer basocé@Har
gura 2) Su manejo esta orientado a evitar en lo posible

Figura 1. Femenino de 14 afios de edad con facies monstruosa por
tumoraciones basocelulares y sarcomatosas, ademas se observa una
mancha negra en el mentén caracteristica de melanoma.

dena de ADN, de manera que los nucle6tidos ya no tienen
la capacidad de aparearse con los residuos de adenina de
la cadena complementaria. Sin embargo, estas modifica-
ciones son reconocidas por la célula extraida y luego re-
parada usando como modelo la cadena complementaria
inalterada. Las mutaciones que afectan esta capacidad de
reparacion son la causa del trastorno gené&ti€mr me-

dio de hibridacion y fusion celular con viraendaise
comprobd la existencia de defectos moleculares en el xe-
roderma pigmentoso (XP), los que se determinan por gru-
pos complementarios desdeNdasta Id, teniendo entre

si diferentes defectos genéticos; a pesar de tener el mismo
fenotipo, los grupos Ay C tienen una alta frecuencia para
desarrollar neoplasias cutaneas, los grupos D y F una fre-
cuencia intermedia y los grupos B, E y G son raros. Esta
frecuencia tiene relacion con la capacidad de reparacion

Figura 2. Nifia de 6 afios de edad, con manchas lenticulares y
tumoraciones pequefias de color café y una lesion en el borde
izquierdo de la pirdmide de la nariz que seguramente corresponde a
un carcinoma basocelular.
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del ADN, siendo menor en el grupo A con 2% y la mayor
en el grupo D con 25-50968
Los dos casos clinicos que se presentan se suman a

los escasos reportes de esta enfermedad en nuestro pais.

Si bien los pacientes no presentan lesiones en la piel al
nacer, conforme se exponen a los rayos solares, éstas
aparecen en las zonas mas expuestas, primero en forma
lenticular, aisladas, que después confluyen en lesiones
de mayor tamafio y tienden a convertirse en tumoracio-
nes? como sucedid en estos dos casos clinicos.

Hay tres etapas evolutivas y morfolégicas del XP: en
la primera, o fase eritematopigmentaria; hay eritema,
edema, y en ocasiones vesiculas y ampollas, después
aparecen abundantes manchas lenticulares de color café,
con tendencia a confluir. En la segunda etapa o fase
atréfica-telangiectasica; estas lesiones se acompafian de
adelgazamiento de la nariz, mutilacidn de los pabellones
auriculares y microstomia, también hay verrugosidades
y queratosis actinicas. En la tercera etapa, o tumoral, so-
brevienen epiteliomas basocelulares o espinocelulares,
gueratoacantomas, sarcomas, melanomas (5%) o diferen-
tes neoplasias benignas. En 80% a 90% de los pacientes
hay afectacion ocular; pueden observarse entropaio;
prion, fotofobia, conjuntivitis y epiteliomas. En la cér-
nea pueden existir queratitis, opacidades o Ulceras.
Suelen tener el pelo seco y aspero. En 79% de los pa-
cientes hay lesiones bucales, incluso malformaciones
dentarias y con frecuencia carcinomas. En 40% aparece
degeneracion neuroldgica progresiva que se manifiesta
por retraso mental, convulsiones, sordera y Gttas.

La nifia del caso 1, ha sufrido ya las tres etapas y su
pronéstico es sombrio a corto plazo; el caso 2, se en-
cuentra entre la etapa 2 y 3.

La nifia de 14 afios de edad, tiene una facies mons-
truosa debido al cancer basocelular, sarcoma y melano-
ma. El melanoma es frecuente en estos paciétftes.

Kraemer estudié 132 casos, 72 hombres y 60 muje-
res. El grupo era joven con una media de edad de 16
afios; 123 de los pacientes fueron menores de 40 afios.
Las neoplasias se reportaron en 93 (70%). La media de
edad para presentar la primera neoplasia de piel fue a los
8 afios. Muchos tuvieron historia de multiples neopla-
sias: 73 tuvieron mas de un cancer (20 tuvieron carcino-
ma de células basales y melanomas). Ocho de los 77
pacientes fueron jovenes de 20 afios que tuvieron mela-
nomas, con una prevalencia 1,000 veces mayor que la
poblacién de los Estados Unid§s.

En Brasil de 1953 a 1995, se informa de 48 pacientes
con XP° Quince de ellos fueron seguidos en su enfer-
medad; la consanguinidad estuvo presente en ocho de
ellos. Todos presentaron carcinoma espinocelular y 14
basocelular. Ocho tuvieron melanoma maligno.
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La forma mas grave y rara de esta enfermedad, también
llamada sindrome de Sanctis-Cacchione, es un problema
sistémico, con trastornos oculares, neuropsiquiatricos (mi-
crocefalia, retraso mental, ataxia, coreatetosis y cuadripare-
sia), enddcrinos y 0seos. En este sindrome hay formas
mixtas, con grado variable de afectacion cutaneay visceral.
La evolucion es crénica y la muerte sobreviene por las neo-
plasias y metastasis multiplepgro las nifias del presente
informe no tienen este sindrome.

No hay tratamiento curativo del XP en la actualidad,
aungue se empiezan a ensayar terapias como las de pro-
teinas del gene que estan en experimentacion y que mo-
dificaran la enfermedad. El tratamiento esta orientado
hacia las medidas preventivas, 0 sea, evitar la exposicion
a las radiaciones solares, asi como los efectos que cau-
san los radicales librés,éstas son: restriccion de ilumi-
nacion solar mediante el empleo de ropa gruesa o doble,
evitar el reflejo solar del agua o de la nieve, el cabello
largo, gafas anti-rayos ultravioleta, locion bloqueadora
con factor de proteccion antisolar, climatizacion del
cuarto donde habita el nifio para evitar que sude o pro-
longar asi la accion de las lociones protectoras. Vitami-
noterapia de por vida: que incluya vitaminas A, C, Dy
E 212 a terapia con retinoides, como el isotretinoina, ha
mostrado que protege a los pacientes contra el desarrollo
del cancer de piel en estos enfermos, aunque se descono-
ce coémo funcion& Aplicacion de antioxidantes locales
a expensas de formulaciones con enzimas como la supe-
réxido dismutasa y la catalasa. Evitar la ingestion de be-
bidas o productos con cafeina, productos de la prirrolisis
del triptéfano o de la combustidn incompleta de los que
se encuentran en las comidas requemadas y en las grasas
utilizadas repetidamentg.

Por la condicion econdémica de la familia, no se pue-
den llevar a cabo muchas acciones preventivas, lo que
ha dado lugar a que la evolucion sea rapidamente pro-
gresiva y que su pronéstico sea malo a corto plazo, tal
como ocurrié con su hermano menor que falleci6 a los
cuatro afios de edad.
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