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ANTECEDENTES

El Xeroderma Pigmentosum (XP) es un raro desorden genético, autosdmico recesivo, caracterizado por una
severa sensibilidad a todas las fuentes de radiacion UV y a otros agentes mutdgenos. Afecta
predominantemente a la piel expuesta a sol, los 0jos 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 varén de cinco afios, €l sexto de siete hijos, con disminucién pondo-estatural, deficiente
maduracién psicomotriz. Sin antecedentes familiares de la enfermedad, no pudo demostrarse consanguinidad
en los padres. Examen fisico: Piel seca, descamaday delgada, muiltiples méculas hipo e hiperpigmentadas en
zonas fotoexpuestas, aternadas con &reas de atrofia cutanea, lesiones eritematosas con escamas asperas,
xerosis generalizada. En region lateral izquierda de cuello se observa lesion tumoral conica, de base
eritematosa y superficie hiperqueratésica la cual se biopsia. A nivel ocular congestion y entropion bilateral
con pérdida de pestafias; opacificacion y neovascularizacion corneal. Anemia microcitica e hipocrémica.
Hipoproteinemia. Se indican medidas de recuperacién nutricional y fotoproteccion rigurosa. Control por parte
del Servicio de Asistencia Socia y asistencia médica hospitalaria periodica.

Diagnostico: Piel XP Queratosis Actinica Hipertrdfica.

Caso B: Paciente varon de nueve afios, hermano del anterior, segundo hijo, ingresa por orden judicial debido
a abandono de persona. Al examen fisico: marcada desnutricion, disminucion pondo-estatural, retardo mental,
deformidad facia por lesion ulcerativa peribucal y labial, extendida al mentén, mamelonada, de bordes netos
evertidos, con exposicion de encias y dientes, fondo sanioso, fétido, con larvas de moscas. Surco nasogeniano
izquierdo con lesion erosiva de bordes sobreglevados, cubierto por costra serohemética. Adenopatia
submaxilar izquierda, duroelastica, indolora. El resto de la piel, en zonas fotoexpuestas, presenta lentigos
solares, queratosis actinicas y atrofia cutanea. Ambos 0jos con queratoconjutivitis, entropion de parpado
inferior con pérdida de pestafias, gran inyeccion conjuntival en ojo derecho con formacion tumoral corneal de
tipo polipoide y neovascularizacion. Anemia microcitica e hipocromica. Leucocitosis con neutrofilia
Hipoproteinemia. Se indican medidas de soporte nutricional, extirpacion quirdrgica de la masa tumoral y
adenopatias, reconstruccion pléstica en un segundo tiempo. Fotoproteccion rigurosa. Control por parte del
Servicio de Asistencia Sociad y asistencia médica hospitalaria periédica.
Diagnostico: Piel XP. Carcinoma Epidermoide bien diferenciado.

M etastasis Ganglionar de Carcinoma Epider moide.

Caso C: Paciente varon de nueve afios, con antecedentes familiares maternos de XP (tio), ingresa al hospital
con anemia cronica refractaria a tratamiento. Piel con xerosis generalizada, mudltiples méculas
hiperpigmentadas alternando con hipopigmentacién en zonas expuestas a sol, afilamiento de alas nasales
lesién erosiva de bordes perlados en dorso, en mejilla derecha lesion hiperqueratésica de 0,5 cm de didmetro,
la cual se biopsia. Pterigion bilateral. Otras patologias presentes en € paciente, Gastritis Cronica Activa con
presencia de formaciones bacilares compatibles con Helicobacter pylori, Enteropatia Leve. Desarrolla durante
lainternacién hospitalaria cuadro de Psicosis Aguda acompafiada de Fallo Renal Agudo y empeoramiento del
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estado general, demostrandose con estudios de inmunofluorescencia en piel y rifion: Lupus Eritematoso
Sistémico-Glomerulonefritis Mesangial LUpica.  Se indica fotoproteccion rigurosa. Asistencia médica
hospitalaria periddica
Diagnosticos. Piel XP Car cinoma Epider moide bien diferenciado.

L upus Eritematoso Sistémico-Glomer ulonefritis M esangial L Upica.

Gastritis Crénica Activa-Helicobacter pylori.

Enteropatia Leve.

DISCUSION

Esta patologia fue descripta por Moritz Kaposi en 1870 y afecta a todas las razas, principalmente la blancay
amarilla. Tiene una incidencia de uno a cuatro enfermos por cada millén de habitantes. El riesgo de padecer
tumores es de mil ados mil veces mayor que en las personas normales, estando presente en la edad pediétrica
de 8 a 10 afios de edad. En Argentina existen 30 casos registrado de XP, siendo los tres relatados registrados
en el Hospital Pediatrico “Juan Pablo 11" desde su inauguracion en 1998 al 2000.

La misma se caracteriza por una inusual sensibilidad a la luz solar y a toda fuente de irradiacion UV y otros
agentes mutagenos, manifestandose por quemaduras en la piel luego de un breve tiempo de exposicién a sol,
lo que seria la “clave’ para sospechar y diagnosticar la enfermedad. Sin embargo, no todos presentan esta
caracteristica precoz, detectdndose en etapas ya mas avanzadas de la vida, durante las cuaes iran
desarrollando, en forma progresiva, lesiones cutdneas como lentigos solares, hipopigmentacion, xerosis,
telangietasia, queratosis actinica, sobre todo en zonas expuestas al sol y presentando en los nifios un aspecto
de envejecimiento prematuro.

En la Ultima etapa hacen su aparicion ciertos tumores cutdneo-mucosos y oculares de caracteristicas malignas
como ser: Carcinomas Basocel ulares, Espinocelulares y Melanomas.

Las manifestaciones del SNC aparecen en el 20% de |os casos, aproximadamente, representadas por: retardo
mental, sordera, ataxia, espasticidad, etc. o bien, integrando el sindrome (S) de DeSantis-Cacchione quien
incluye ademés, de las lesiones cutaneas, microcefalia, retardo en el crecimiento pondo-estatural y en la
maduracion sexual. El cuadro neuroldgico generalmente es progresivo, el que se origina por la incapacidad
por parte de las neuronas de reparar el ADN.

En el ambito genético, presenta alteraciones en las enzimas encargadas de reparar e ADN luego de producido
€l dafio por radiaciones o mutégenos, 1o que conduce a una mala reparacién del ADN determinando una
célula afectada con funciones no adecuadas, |a muerte de la misma o degeneracion neoplasica.

Normamente existen sistemas reparadores que se encargan de corregir estos defectos: NER y TCR, estos
sistemas estan formados por varias proteinas y segin donde se localicen la alteracion se produce un tipo
distinto de XP.

Presentan alteraciones en € ambito inmunolégico, 1o que incrementa un riesgo de desarrollo tumoral y/o un
defecto en lainmunovigilancia.

El diagndstico es generalmente clinico y se puede confirmar con genética. Los diagnosticos diferenciales
principales son otras dermatosis inducidas o agravadas por laluz 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 informacion sobre la
enfermedad a paciente y/o encargados familiares o tutores; exdmenes médicos periddicos, aconsejando
proteccién de radiaciones solares de por vida, ropa clara de trama compacta, anteojos de sol, oscurecimiento
de las habitaciones, restriccion de actividad en horas del dia y en la noche sin luces fluorescentes, etc.
Extirpacion precoz de toda lesion/tumor sospechosos. Consegjo genético (recordar a los padres que tienen una
posibilidad en cuatro de tener otro hijo con la misma enfermedad).

CONCLUSIONES

Difundiendo & conocimiento de la enfermedad a toda la comunidad, ayudaria a poder efectuar una deteccion
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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