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Xeroderma pigmentoso

Dermatologia

Xeroderma pigmentosum.
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ANTECEDENTES

El xeroderma pigmentoso es un trastorno autosémico recesivo caracte-
rizado por déficit en la reparacién del ADN, fotosensibilidad, cambios
en la pigmentacion cutdnea, neoplasias en las areas expuestas al sol y
alteraciones en el sistema nervioso."? El 20% de los casos manifiesta
trastornos neurodegenerativos.® Las células de estos pacientes tienen
incapacidad para reparar las lesiones en la cadena de ADN debido a
la pérdida hereditaria de las endonucleasas de escision, proteinas que
participan en la escisién de nucleétidos, cuya funcién es evitar dafios
en el ADN.*¢

Esta enfermedad afecta a uno y otro sexo por igual, los sintomas se
manifiestan inmediatamente después del nacimiento o en los primeros
tres afos de vida. Afecta a 1 de cada 100,000 habitantes en todo el
mundo, Japon es el pais con mayor incidencia.””

Existen dos presentaciones del xeroderma pigmentoso. La primera
suele aparecer en los primeros dos afios de vida, con fotosensibilidad,
elastosis solar y carcinoma basocelular y escamoso. La segunda, co-
nocida como sindrome de De Sanctis-Cacchione, causa trastorno del
crecimiento, microcefalia, retraso mental e hipogonadismo.'*

Mas de 90% de los pacientes padecen por lo menos una afeccién ocular,
la cérnea, la conjuntiva, la retina y los parpados son las porciones con
mayor riesgo. Entre las demas manifestaciones oculares que ocurren
estd la conjuntivitis, cicatrices corneales, cataratas y neoplasias en la
superficie ocular en 10% de los pacientes.” El pterigion es un hallazgo
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usual, se manifiesta en 40% de los casos, 30%
padece tumores en los parpados inferiores,
40% congestion conjuntival crénica y 40%
opacificidad de la cérnea. En un paciente con
xeroderma pigmentoso la cérnea puede mostrar
sequedad, queratitis, nubosidad, cicatrizacion,
ulceracion e incluso perforacién de la misma.?
La gravedad de las manifestaciones oculares esta
directamente relacionada con el tiempo que la
persona se ha expuesto a los rayos ultravioleta y
con la progresién de la enfermedad.

La proteccion solar es un factor importante para
la prevencion de la enfermedad, los pacientes
que no han llevado adecuada proteccién solar
son mas propensos a padecer piel envejecida,
seca, aspera y con atrofia rapida, los lentigos de
la piel suelen aumentar en cantidad y oscurecer-
se. Debido a las lesiones en la mucosa bucal,
el paciente puede mostrar tendencia a malos
habitos en la higiene bucal, lo que aumenta la
incidencia de placa dental, caries y enfermeda-
des periodontales.™

Las medidas profilacticas y terapéuticas reco-
mendadas a los pacientes son la utilizacion de
un cepillo infantil suave para los dientes y la
lengua, usar una torunda o el dedo indice pro-
tegido con un guante o una gasa para remover
la placa y humidificar la cavidad oral." Poste-
riormente, usar enjuagues orales con colutorios;
no se recomiendan enjuagues con bicarbonato
de sodio porque alcaliniza la mucosa bucal y la
hace propensa a ser colonizada por bacterias y
hongos. Los labios deben mantenerse hidratados
para evitar queilodinia y queilitis.'*

CASO CLiNICO

Paciente femenina de 10 afios de edad, hija
Gnica, de madre con retraso mental y padre
desconocido. Las efélides generalizadas fueron
el primer signo evidente que se report6 en la
paciente a los tres anos de edad, que progresaron
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y formaron vesiculas en la region posterior del
cuello; fue atendida en centro de salud local y
comenzd tratamiento contra herpes zoster sin
mostrar mejoria con el tratamiento antiviral.
Posteriormente la paciente comenzé a mostrar
tejido cicatrizante en la pupila derecha, cuernos
de queratina supraorbitarios de 6 mm de didme-
tro y eversién de ambos pérpados sin respuesta
a reflejo fotomotor, no se le dio tratamiento a
tales signos.

A los siete anos de edad se le realiz6 la primera
biopsia del tejido supraorbitario derecho, que
confirmé el diagnéstico de carcinoma de célu-
las basales. Tres meses después, tuvo esclerosis
superficial en la espalda alta y el cuello acom-
panada de prurito. En el ojo izquierdo mostr6
edema generalizado en la region orbitaria,
prurito, inflamacién con exudado purulento
entre los parpados y en el epicanto externo. A
los ocho anos se sometié a una enucleacién del
ojo izquierdo por un carcinoma de células esca-
mosas moderadamente diferenciado y ulcerado
infiltrante de 3 mm de diametro.

En julio del afio siguiente se formé una prolife-
racion de tejido granular sobre la base orbitaria
derecha, nédulos firmes, sélidos, moviles de
1 cm de diametro y celulitis preseptal. La pa-
ciente también tuvo crecimiento cancerigeno
alrededor del parpado superior e inferior y creci-
miento escamoso sobre la conjuntiva y la pupila
de 2 mm de didmetro. Fue sometida a enuclea-
cién derecha debido al crecimiento de tejido
canceroso sobre el hueso nasal y la existencia
de una abertura de 1T x 3 mm en &rea sinusal,
se extrajo tejido granulomatoso de 2.5 cm de
didmetro adyacente al tabique nasal (Figura 1).
En ese mismo afo se establecié el diagnéstico
clinico de xeroderma pigmentoso.

Las manifestaciones neoplasicas no cesaron,
afectaron el labio superior e inferior provocan-
do lesiones que abarcaron tres cuartas partes
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Figura 1. Paciente femenina de 10 anos de edad con
enucleacion bilateral que muestra lesiones por dafo
solar en varios estadios de evolucion, desde queratosis
hasta lesiones basocelulares.

del labio (Figura 2), por lo que la paciente fue
sometida nuevamente a cirugia para la remocién
de proliferaciones neopldsicas. Los cuernos de
queratina eran recurrentes en las zonas expues-
tas a los rayos ultravioleta aun con proteccion
solar en el rostro, el cuello y las extremidades.
La paciente tuvo constantes problemas digesti-
vos, incluyendo nauseas y emesis. En 2016 se
realiz6 endoscopia exploradora que descart6
crecimiento neoplasico en la via gastrointestinal.

La paciente ha sido sometida a siete intervencio-
nes quirdrgicas para mejorar su calidad de vida,
removiendo las proliferaciones neoplasicas cau-
sadas por su enfermedad de base. En la actualidad
es sometida a tratamiento profilactico contra rayos

Figura 2. Afeccién a los labios. Se observa el dafio
actinico crénico y lesiones queratésicas en el dorso
de la nariz.
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ultravioleta, lo que incluye aplicacion de topicos
de proteccion solar y vestimenta protectora. Si los
problemas neoplasicos progresan, el tratamiento
de eleccién incluira radiaciones.

DISCUSION

Se comunica el caso de una paciente que ma-
nifestd los primeros signos y sintomas a los tres
anos de edad, que incluyeron lentigos, vesicu-
las, cataratas oculares y fotofobia, estos signos
tempranos son caracteristicos del xeroderma
pigmentoso. La reparacién del ADN juega un
papel importante en la proteccion del ojo con-
tra el dafno inducido por la exposicién solar,?
debido a su diagnéstico tardio, la enfermedad
evolucioné rapido y agresivamente provocando
enucleacion bilateral.

La paciente debe tener controles periédicos
debido al riesgo de padecer nuevos procesos
neoplasicos en la piel.? Kraemer y su grupo
reportaron que la edad media de aparicion
de cancer de piel no melanoma en pacientes
con xeroderma pigmentoso es a los 8 afios, en
comparacién con los 60 afnos en la poblacion
general.® Bradford y colaboradores, tras un segui-
miento de 40 afnos de pacientes con xeroderma
pigmentoso, encontraron que todo paciente
menor de 20 anos tiene 10,000 veces mas
probabilidad de padecer de cancer de piel no
melanomay 2000 veces melanoma de piel.! Son
multiples las anomalias que pueden acompafiar
al xeroderma pigmentoso, como degeneracién
neurolégica progresiva en 24% de los casos,
pérdida de la audicidn significativa en 29%° y
tumores del sistema nervioso central con inci-
dencia 10 veces mayor que la poblacién sana.'

La paciente manifest6 las primeras efélides a
la edad de tres anos, en estudios similares la
edad media de aparicién es a los dos afios, la
sensibilidad extrema a la luz solar es el primer
signo que se manifiesta en 60% de los casos.’ El
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diagndstico inicial se establece sobre la base de
los hallazgos clinicos que el paciente manifieste
en sus primeros anos de vida.'

Como terapia de eleccién y de primera linea, la
paciente ha sido sometida a diversas cirugias que
incluyen enucleacion bilateral para retirar los
tumores oculares, extraccién de labios superior
e inferior y cirugias endoscdpicas exploradoras
para descartar procesos malignos.

El prondstico varia seglin la gravedad del trastorno
genético, el éxito radica en evitar la luz ultravio-
leta y la vigilancia periédica. El cancer de piel es
la causa mas comdn de muerte en pacientes con
xeroderma pigmentoso, 45% tiene esperanza de
vida no mayor de 40 afios." El diagnéstico tem-
pranoy la implementacion temprana de medidas
preventivas determinaran el prondstico clinico y
la evolucién de la enfermedad.

Debido a la falta de un consenso que estandari-
ce el abordaje terapéutico hacia la enfermedad,
se convierte en un proceso de dificil tratamiento
y respuesta, debido a que no existe cura y el
dafio en el ADN es acumulativo e irreversible.’
El curso de la enfermedad dependera del gra-
do de exposicion a los rayos UV vy la terapia
profilactica que se proporcione al paciente.
Este caso da una experiencia clinica para com-
partir experiencias con el personal de salud.
En la actualidad, la paciente recibe una serie
de tratamientos profilacticos, como el uso de
bloqueadores solares y vestimenta protectora
evitando las exposiciones a los rayos ultraviole-
ta,'®” con lo anterior los procesos neoplésicos
han dejado de proliferar de manera significativa
en los dltimos meses.
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