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  ANTECEDENTES  

El Xeroderma Pigmentosum (XP) es un raro desorden genético, autosómico recesivo, caracterizado por una 
severa sensibilidad a todas las fuentes de radiación UV y a otros agentes mutágenos. Afecta 
predominantemente a la piel expuesta al sol, los ojos y sistema nervioso central (SNC), presentando una alta 
posibilidad de desarrollo de neoplasias benignas y malignas en los mismos. Presentamos tres casos, dos de los 
cuales son hermanos. 

  MATERIAL Y METODOS 

Caso A: Paciente varón de cinco años, el sexto de siete hijos, con disminución pondo-estatural, deficiente 
maduración psicomotriz. Sin antecedentes familiares de la enfermedad, no pudo demostrarse consanguinidad 
en los padres. Examen físico:  Piel seca, descamada y delgada, múltiples máculas hipo e hiperpigmentadas en 
zonas fotoexpuestas, alternadas con áreas de atrofia cutánea, lesiones eritematosas con escamas ásperas, 
xerosis generalizada. En región lateral izquierda de cuello se observa lesión tumoral cónica, de base 
eritematosa y superficie hiperqueratósica la cual se biopsia. A nivel ocular congestión y entropion bilateral 
con pérdida de pestañas; opacificación  y neovascularización corneal. Anemia microcítica e hipocrómica. 
Hipoproteinemia. Se indican medidas de recuperación nutricional y fotoprotección rigurosa. Control por parte 
del Servicio de Asistencia Social y asistencia médica hospitalaria periódica. 
Diagnóstico: Piel XP Queratosis Actínica Hipertrófica. 
 
Caso B: Paciente varón de nueve años, hermano del anterior, segundo hijo, ingresa por orden judicial debido  
a abandono de persona. Al examen físico: marcada desnutrición, disminución pondo-estatural, retardo mental, 
deformidad facial por lesión ulcerativa peribucal y labial, extendida al mentón, mamelonada, de bordes netos 
evertidos, con exposición de encías y dientes, fondo sanioso, fétido, con larvas de moscas. Surco nasogeniano 
izquierdo con lesión erosiva de bordes sobreelevados, cubierto por costra serohemática. Adenopatía 
submaxilar izquierda, duroelástica, indolora. El resto de la piel, en zonas fotoexpuestas, presenta lentigos 
solares, queratosis actínicas y atrofia cutánea. Ambos ojos con queratoconjutivitis, entropion de párpado 
inferior con pérdida de pestañas, gran inyección conjuntival en ojo derecho con formación tumoral corneal de 
tipo polipoide y neovascularización. Anemia microcítica e hipocrómica. Leucocitosis con neutrofilia. 
Hipoproteinemia. Se indican medidas de soporte nutricional, extirpación quirúrgica de la masa tumoral y 
adenopatías, reconstrucción plástica en un segundo tiempo. Fotoprotección rigurosa. Control por parte del  
Servicio de Asistencia Social y asistencia médica hospitalaria periódica. 
 Diagnóstico: Piel XP. Carcinoma Epidermoide bien diferenciado. 
                        Metástasis Ganglionar de Carcinoma Epidermoide. 
 
Caso C:  Paciente varón de nueve años, con antecedentes familiares maternos de XP (tío),  ingresa al hospital 
con anemia crónica refractaria al tratamiento. Piel con xerosis generalizada, múltiples máculas 
hiperpigmentadas alternando con hipopigmentación en zonas expuestas al sol, afilamiento de alas nasales  
lesión erosiva de bordes perlados en dorso, en mejilla derecha lesión hiperqueratósica de 0,5 cm de diámetro, 
la cual se biopsia. Pterigion bilateral. Otras patologías presentes en el paciente, Gastritis Crónica Activa con 
presencia de formaciones bacilares compatibles con Helicobacter pylori, Enteropatía Leve. Desarrolla durante 
la internación hospitalaria cuadro de Psicosis Aguda acompañada de Fallo Renal Agudo y empeoramiento del 
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estado general, demostrándose con estudios de inmunofluorescencia en piel y riñón: Lupus Eritematoso 
Sistémico-Glomerulonefritis Mesangial Lúpica.  Se indica fotoprotección rigurosa. Asistencia médica 
hospitalaria periódica  
Diagnósticos: Piel XP Carcinoma Epidermoide bien diferenciado. 
                        Lupus Eritematoso Sistémico-Glomerulonefritis Mesangial Lúpica. 
                        Gastritis Crónica Activa-Helicobacter pylori. 
                         Enteropatía Leve.  

  DISCUSION 

Esta patología fue descripta por Moritz Kaposi en 1870 y afecta a todas las razas, principalmente la blanca y 
amarilla. Tiene una incidencia de uno a cuatro enfermos por cada millón de habitantes. El riesgo de padecer 
tumores es de mil a dos mil  veces mayor que en las personas normales, estando presente en la edad pediátrica 
de 8 a 10 años de edad. En Argentina existen 30 casos registrado de XP, siendo los tres relatados registrados 
en el Hospital Pediátrico “Juan Pablo II” desde su inauguración en 1998 al 2000. 
La misma se caracteriza por una inusual sensibilidad a la luz solar y a toda fuente de irradiación UV y otros 
agentes mutágenos, manifestándose por quemaduras en la piel luego de un breve tiempo de exposición al sol, 
lo que sería la “clave” para sospechar y diagnosticar la enfermedad. Sin embargo, no todos presentan esta 
característica precoz, detectándose en etapas ya más avanzadas de la vida, durante las cuales irán 
desarrollando, en forma progresiva, lesiones cutáneas como lentigos solares, hipopigmentación, xerosis, 
telangietasia, queratosis actínica, sobre todo en zonas expuestas al sol y presentando en los niños un aspecto 
de envejecimiento prematuro.  
En la última etapa hacen su aparición ciertos tumores cutáneo-mucosos y oculares de características malignas 
como ser: Carcinomas Basocelulares, Espinocelulares y Melanomas. 
Las manifestaciones del SNC aparecen en el 20% de los casos, aproximadamente, representadas por: retardo 
mental, sordera, ataxia, espasticidad, etc. o bien, integrando el síndrome (S) de DeSantis-Cacchione quien 
incluye además, de las lesiones cutáneas, microcefalia, retardo en el crecimiento pondo-estatural y en la 
maduración sexual. El cuadro neurológico generalmente es progresivo, el que se origina por la incapacidad 
por parte de las neuronas de reparar el ADN. 
En el ámbito genético, presenta alteraciones en las enzimas encargadas de reparar el ADN luego de producido 
el daño por radiaciones o mutágenos, lo que conduce a una mala reparación del ADN determinando una 
célula afectada con funciones no adecuadas, la muerte de la misma o degeneración neoplásica.  
Normalmente existen sistemas reparadores que se encargan de corregir estos defectos: NER y TCR, estos 
sistemas están formados por varias proteínas y según donde se localicen la alteración se produce un tipo 
distinto de XP.  
Presentan alteraciones en el ámbito inmunológico, lo que incrementa un riesgo de desarrollo tumoral y/o un 
defecto en la inmunovigilancia. 
El diagnóstico es generalmente clínico y se puede confirmar con genética. Los diagnósticos diferenciales 
principales son otras dermatosis inducidas o agravadas por la luz o enfermedades hereditarias con aumento de 
la hipersensibilidad celular: S. de Cokayne, S. de Bloom, S. de Rothmun-Thompson, Progeria. 
El tratamiento o conducta recomendada a seguir a los afectados consiste en: Adecuada información sobre la 
enfermedad al paciente y/o encargados familiares o tutores; exámenes médicos periódicos, aconsejando 
protección de radiaciones solares de por vida, ropa clara de trama compacta, anteojos de sol, oscurecimiento 
de las habitaciones, restricción de actividad en horas del día y en la noche sin luces fluorescentes, etc. 
Extirpación precoz de toda lesión/tumor sospechosos. Consejo genético (recordar a los padres que tienen una 
posibilidad en cuatro de tener otro hijo con la misma enfermedad). 

  CONCLUSIONES  

Difundiendo el conocimiento de la enfermedad a toda  la comunidad, ayudaría a poder efectuar una detección 
precoz de la misma, mejorar de la calidad de vida, disminuir de la morbimortalidad y el impacto sociocultural 
del enfermo o grupos familiares afectados. 
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