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Xeroderma pigmentoso?

(Reporte de un caso)

Por los Dres.:

ALFREDO ABREU DANIEL, RENE GENER PADRON,

ROBERTO PENATE MOLIN, AVELINO GUIRIBITEY ALCALDE

Ahreu Daniel, A. el al. Xeroderma Pigmentoso. Rev. Culi. Med. 11: 2, 1972.

En el presente trabajo se expone en forma abreviada un concepto de xeroderma pigmentoso. Se discute el
sindrome de De Santis-Cacchione. Se dan a conocer las anomalias metabdlicas de pacientes estudiados por
diferentes autores. Se destacan las recientes experiencias de Painter y Cleaver con fibroblastos de la piel
obtenida de enfermos de xeroderma pigmentoso y de individuos sanos y se presenta un caso bien ilustrado de

esta genodermatosis.

INTRODUCCION

La primera descripcion de xeroderma
pigmentoso fue hecha por Kaposi en 1870.!
Esta dermatosis, poco frecuente, aparece
generalmente en los primeros anos de la
vida y se caracteriza por fotofobia y una
sensibilidad anormal a la luz que da lugar
en las Aareips expuestas a numerosas
queratosis,

telangiectasias, efélides,

atrofias y tumores papilomatosos que se

sufren mas tarde una degeneracién
maligna. Corkrayne, Haldane y Macklin
opinan que se trata de una condicién
heredada en forma recesiva, lo que viene de
acuerdo con la alta incidencia de
consanguinidad entre los padres de los
pacientes estudiados.2 La enfermedad se
inicia con la exposicion a la luz solar (2,800-
3,000 angstroms) desarrollandose lesiones
cutaneas tanto de

malignas, origen

ectodérmico como endodérmico

(epiteliomas de células basales, carcinomas
melanomas

de células escamosas,

malignos, angiosaromas, fibrosarcomas y

queratoacantomas. . E

El cuadro mas severo esta dado por el
siindrome de Do Sanctis-Cacchione que
consiste enxeroderma pigmentoso con
complicaciones neurolégicas,’®’ como son:
mental,

microcefalia con deficiencia

sinostosis prematura de las suturas
craneales, retardo del crecimiento y del
desarrollo sexual, coreoatetosis, ataxia y
cuadriparesia eventual con retracciéon del
tendéon de Aquiles y signos de toma
espinoceroberal. El desarrollo de lesiones
oculares malignas es frecuente,” asi como
atrofia del iris, ectropién, pigmentaciones,
coreorretinitis, etc. Sin embargo, creemos
como otros autores, que no existen dos
formas de esta enfermedad sino
simplemente xeroderma pigmentoso con o
sin manifestaciones neurolégicas. La forma
clasica probablemente se debe, como dice
Red, a una incompleta penetrancia del gene

responsable de estos trastornos.®

En trabajos presentados por diferentes
autores al XIII Congreso Internacional de
Dermatologia celebrado en Munich, en
1967, se subrayaron estos sintomas no
cutaneos en el curso de xeroderma
pigmentoso.1? Muchos estudios se han hecho

para determinar el trastorno basico en esta
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genodermatosis: los niveles de cobre en
suero son variables, segin se deduce de
experiencias publicadas recientemente,
pues mientras que El Hefnawi- encuentra
niveles altos en suero, Moss* da a conocer
cifras normales en los casos estudiados por
él. Lo mismo podemos decir en cuanto a los
estudios realizados sobre la eliminacion
urinaria de 17-ketosteroides, ya que unos la
encuentran normal y otros baja.23 La ami-
noaciduria se ha interpretado como de
origen tubular y hereditaria. Los niveles
altos de globulina alfa 2 pueden ser el
exponente de una severa infecciéon aso-

ciada.l!

De todos estos estudios, el mas intere-
sante y reciente sugiere que el defecto en
esta enfermedad esta relacionado con la
regulacion de los cambios fotoquimicos que
sufren las células epidérmicas debido al

dano que produce en ellas la luz solar.

Las experiencias de Painter y Clcaver
con células humanas han demostrado la
existencia de un mecanismo determinado
genéticamente con especificidad para

reparar la nucleoproteina danada.

El mecanismo en cuestion actua sobre el
DN A. En base a los resultados de estas
experiencias se deduce que este mecanismo
es defectuoso en los fibroblastos de la piel
de pacientes con xeroderma pigmentoso y
que las células estan por ello incapacitadas
para reparar el dano causado en ellas por
la luz del sol. Cuando se exponen a la luz
ultravioleta fibroblastos normales,
marcados con timidina con tritium se
obtendri de un 90% a un 100% de
regeneracion del DNA danado, pero en el
xeroderma pigmentoso esta regeneracion
sera solo de un 0% a un 10%. En esta y en
ninguna otra enfermedad conocida, segun
se subraya, el DNA deteriorado se puede

eliminar porque falta una endonucleasa. Se
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dice que, debido a este DNA deteriorado,
posiblemente se destruye el cédigo gené-
tico y se desarrolla el carcinoma.t El
tratamiento de eleccion de estas lesiones
sigue siendo la ablacion quirurgica y la
radioterapia.

A continuacién, presentamos un caso de
xeroderma pigmentoso que consideramos

bien ilustrativo.

Tariente: fi O0.0. (H.C. 498693). Sexo: Femenino.
Raza: Blanca. Edad: 25 arnos. Estado: (lasada
Ocupacién: su casa.

Motilo de ingreso: Lesiones epitelioniatosas multiples

en cara.

H. KA.:
pecas por todo el cuerpo.

Desde muy pequenia padece de

Laluz solar le afecta mucho, tanto a su piel romo para
ver, lo que la obliga a usar constantemente espejuelos
oscuros. Desde hace varios afios le comenzaron a
aparecer unas lesiones que ella describe “como
verrugas”, habiéndosele extirpado algunas hace 4 afios.
A partir de esa época aproximadamente padece de lo
que ella llama “una nube <>n un ojo”, lagrimeo y
dificultad para leer.

A.P.F.: La abuela materna padecia de numerosos
lunares rojos y pecas. Los padres son primos, ya que sus
abuelos maternos eran hermanos. I n hermano' padece
de xeroderma pigmentoso y carcinoma de cara y
mucosas. Otro hermano padece reumatismo articular
agudo. Hay més familiares con lesiones cuténeas.

(Ver arbol genealégico, fig 1).

A.P.P. Sarampidn, parotiditis, varicela, tos- ferina.

L PA.:
Padecié de pielonefritis hace 4 meses Ha tenido 2 abor-

Le falta el aire en ocasiones.

tos espontdneos y 3 hijos, de los cuales uno nacié muerto
(con numerosas monstruosidades) ; los otros dos son
aparentemente sanos. Se detecté un embarazo de 2
meses que fue interrumpido.

Examen dermatolégico y general: Piel seca, con
numerosas efélides y placas atréficas, sobre todo a nivel

de la cara, escote, miembros superiores.

En nariz y mejillas hay numerosas lesiones

epiteliomatosas de tamaio variable. Fotofobia y
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epifora. Disminucién de la agudeza visual. I'te- rigién en angulo Interno y parte superior del ojo derecho.

(Véanse fotos, figuras 2, 3, 4y 5).

DISCUSION DIAGNOSTICA

Con los antecedentes patologicos fami-
liares y la historia de consanguinidad entre
los padres de la paciente, se plantea que
estamos frente a una genodertnatosis y
dentro de ellas, sin lugar a dudas, ante un

caso tipico de xeroderma pigmentoso.

Se comenta el sindrome de De Sane- tis-
Cacchione, pero s-e descarta esta posi-
bilidad en nuestra enferma por no existir
manifestaciones clinicas de complicaciones

neurolégicas concomitantes.

Examenes complementarios: Transa-
minasa, serologia, hemograma, eritrose-
dimentacion, urea, glicemia, etc., fueron
informados dentro de limites normales. Las
pruebas funcionales hepaticas: Ta- Kata-
Ara y Timol, normales; acetato de cobre,
positivo, XX. RX de estomago y duodeno: no
hay alteraciones gastroduo-
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denales. Biopsia de lesion tumoral epite-
liomatosa extirpada en cara: Epitelioma
basal (Figs. 6y 7).

Fig+ 2. Numerosas efélides, placas atrdjicas y lesiones
epitelio mato sus en cara.
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Fig. 3. Piel seca, tapizada de mdculas hipocrémicas correspondientes a multiples efélides en
miembros superiores.

Fig. 4. tlose-uij imra desUicur las lesiones da epitelioma basul multiple
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Fig. 5. Se destaca bien un pterigion en lado interno y superior del ojo derecho, asi como el
constante lagrimeo, ademds de los epiteliomas
miiltiples.

Fig. 6. A menor aumento se observa la gran hiperplasia epitelial y una musa sélida de
células basales con su tipica silueta en empalizada que corresponde a la imagen de un
epiteliorna basul.
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Fig. 7. Véase en la presente panordmica el gran infiltrado con numerosos parches de células
basales en lina estructura pseudoadenoideam

Notas: Deseamos dejar constancia de confeccion del cuadro que ilustra este
nuestro agradecimiento a la companera trabajo y a la companera Myriam Cortazar,
Julia Aguila Pena, Responsable del Depto. Secretaria del Servicio de Dermatologia,
de Archivo y Estadistica de nuestro por la elaboracion del grafico y
Hospital por su cooperacion en la transcripciéon del manuscrito.

SUMMARY

Abreu Daniel, A. Xeroderma Pigmentosum. Rev. Culi. Med. 11: 2, 1972.

A concept of xeroderma pigmentosum is briefly described in tilia paper. De Sanctis- Caerhione syndrome is
diseussed. I'atient’s metabolic abnormalities studied liy differenls autbors are exposed. Reeent Pointer and
Cleaver's experiences with skin fibroblasts obtain- ed frimi xeroderma pigmentosum patients and liealtby
subjeets are emphasized. A highly illustrative rase of genodermatosis is presented.

RESUME
Abreu Daniel, A. et al. Xerodermie pigmentaire. Rev. Cub. Med. 11: 2. 1972.

Les auteurs presenten briévement un coneepl de xerodermie pigmentair. On discute le synorome de Sanctis-
Cacchione. On fail connaitre les anomalies métaboliques chez patients étudiés par différents auteurs. On
souligne les experiences récenles de Painter y Cleaver a fibroblastes de la peuu, obtenus de malades de
xerodermie pigmentaire et de sujets sains. On présente un cas pour illustrer cette dermatose eongénitale.
PE3KME. Piopay iiaHH3Jii> A.,n ;jrp. UHrMeHT03HaH KcepojiepMa.Eev. cub. Med.
lis 2, 1972.
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HejiaeTCH Kopontoe

imoxefnie oohhhtilh

"nnrMeHT03Hafl Kcepojiepwa" h

00cysmaeTCH crampén» CaHKTHe-Ka”moHe. yKa3HBaeTCfl Ha HapymeHHH 0<3—
Me Ha naimeHTOB Hcc.7ie,noBaHHnx pa3JuraiHMH a£TopaMH* OTMe*jaETCH noc-
nepme oiihtu tieiiHTep a fOinBep c cfiir6poOdiacTaMH kojkh <50jn>HHX,CTpajiia KmHX
HHTMeHT03HOH KCepOdiepMOH , H 3JIOpOBHX JHOJieii. IIlpUBOOTTCfl CJ*aU

3Toro BpojsjicHHoro aepiiaT03a.
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