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Xeroderma pigmentoso con complicaciones
neurolégicas o sindrome de De Santis-Cacchione.

Presentacién de 2 casos

Por el Dr.:
JOSE ALERT SILVA*

Alert Silva, ). Xeroderma pigmentoso con complicaclones neurolégicas o sindrome de
De Santis-Cacchione. Presentacidn de 2 casos. Rev Cub Ped 48: 5, 1976,

Se presentan los casos de 2 pacientes portaderes del sindrome de De Santis-Cacchione,
el cual fue descrito en 1932, ¥ que consiste en: manifestaciones cutineas de xeroderma
pigmentoso, microcefalia, desarrollo mental y corporal deficiente, pérdida de la audicidn,
corea y atetosis, ataxia y, eventualmente, cuadriparesia con acortamiento del tenddn de
Aquiles. Las 2 pacientes tenian, respectivamente, 10 y 11 afios de edad, v las manifesta-
ciones del xeroderma las presentaron desde pocos meses de nacidas: asimismo, eran

. 1976

portadoras de carcinomas miltiples en la piel de la cara.

INTRODUCCION

El xeroderma pigmentoso es una en-
fermedad autosdémica recesiva en la
cual los pacientes desarrollan pigmenta-
ciones de la piel ¥y numerosas pecas al
exponerse a la luz solar, con la aparicion
ulterior frecuente de tumoraciones ma-
lignas en las areas afectadas. Estas le-
siones pueden presentarse asociadas
con otras de otros drganos y sistemas.'*

En 1832, De Santis y Cacchione des.
cribieron una entidad consistente en: 1.
manifestaciones cutdneas de xeroderma:
2. microcefalia con deteriore mental pro-
gresive; 3. retardo del crecimiento y del
desarrollo sexual; 4. pérdida de la audi.
cion; 5. corea y atetosis; 6. ataxia y 7.
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eventualmente, cuadriparesia con acorta-
miento del tenddén de Aquiles- En publi-
caciones posteriores este hallazgo reci-

bié el nombre de “sindrome de De San-
tis-Cacchione” *4+5#

El objetivo de esta comunicacién es
presentar 2 pacientes que rednen los re-
quisitos para ser clasificados como por-
tadores del sindrome, los 2 primeros in-
formados en Cuba. Ambos fueron trata-
dos en el Hospital Oncoldégico Docente
de Santiago de Cuba.

MATERIAL Y METODO

Caso 1. EN.R. Paciente del sexo feme-
nino, de la raza mestiza, de 11 afos de
edad, procedente de Oriente Sur. Existe
el antecedente de consanguinidad en los
padres (primos).

Estos son aparentemente sanos, al
igual que sus 3 hermanos.



Entre los familiares no se habia regis-
trado una afeccién similar o parecida a
la de la paciente.

Al nacer no se detectaron anormalida-
des: refiere Ia madre que a los 4 meses
de nacida, al exponerla a la luz solar. le
aparccieron puntos oscuros en la piel y
lesiones de quemaduras por la luz solar:
este cuadro so acentud progresivamente
en las dreas expucstas: cara. cuello, bra-
205 ¥ piernas.

Desde pequena notaron los familiares
deficiencia mental significativa. con re-
tardo en la emision de la palabra y difi-
cultad creciente a la deambulacion.

A los 8 anos deo edad presentdo una
tumoracion cutanea en la region del la-
bio superior. la que se extirpd. con @l
informe anatomopatologico de carcine-
ma basal. Posteriormente, aparecieron
otras lesiones en diversas areas de la
piel de la cara, con los diagnosticos his-
tologicos de carcinomas epidermoides y
basales adenoquisticos.

Examen fisico

Piel: area de eritema, xerosis. atrofia,
hipopigmentacion, telangiectasias. nu-
merosas pecas. cicatrices antiguas de la
cara y lesiones carcinomatosas variadas
en la piel de la mejilla y parpado izquier-
do. Blefaritis. ectropion derecho e iz
quierdo, pérdida de las pestanas. conjun-
tivitis con intensa fotofobia y lagrimeo,
En la cornea izquierda: areas de opaci-
ficacidn v telangiectasias con pérdida de
la vision.

Desarrollo pondoestatural: deficitario.

Hipoacusia

Sindrome de Babinsky bilateral: pre-
sente: espasticidad. nistagmo bilateral
e hiporreflexia en los miembros infe-
riores.

Acortamiento del tendon de Aquiles

Pie excavado. con curva tarsometatar-
giana exagerada de hiperextension de la
primera falange de los dedos.
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Microcefalia

Marcha ataxica, corea y atetosis; afec
tacion marcada de la palabra, trastornos
de la conducta,

Exdamenes complementarios

Hemograma: normal.
Proteinas: normales,
Examen radiologico de torax: normal.

En los tratamientos de las diversas
lesiones de la piel. se utilizaron méto-
dos quirdrgicos y radiactivos.

Evolutivamente aparecio una tumora-
cion del ojo izquierdo que crecié muy
rapida a expensas de la conjuntiva, con
coloracion negruzca muy oscura y ulce.
racion ulterior; los familiares de la pa
ciente pidieron el alta antes de poder
realizar el examen histolégico de estz
lesion.

Caso 2_1 de la C.M. Paciente del sexo
femenino, de la raza mestiza, de 10 anos
de edad. procedente de Qriente Sur. No
existe antecedente de consanguinidad
en los padres, los cuales son aparente-
mente sanos, al igual que los dos her
manos. Entre los familiares no se habia
registrado una patologia similar o pare-
cida a la de la paciente.

Al nacer no se detectaron anormalida-
des: refiere la madre que a los 3 meses
de edad, al exponerla a2 la luz solar, pre-
sentd eritema intenso en la cara y pos
teriormente numerpsas pecas en las
areas expuestas.

Desde muy pequena presenta defi-
ciencia mental, la cual se acentla pro-
gresivamente, con dificultad creciente
en la emision y la articulacidn de la pa.
labra. hasta llegar practicamente a la
alalia.

A los 7 afos de edad presento la pri
mera lesion maligna en la piel de la cara:
un carcinoma epidermoide. Posterior-
mente, le han aparecido numerosos te-
mores en la piel de la cara. diagnostica.
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dos como carcinomas epidermoides vy
basales.

Examen fisico

Piel: areas de eritema. Xerosis, nume-
rosas pecas. hipopigmentacién, telan-
giectasias, cicatrices antiguas y lesiones
carcinomatosas en la piel de la cara.

Ectropién, conjuntivitis ligera, pérdida
de pestanas y moderada fotofobia.

Desarrollo pondoestatural: insufi-
ciente.

Microcefalia

Marcha ataxica, corea y atetosis. Prac-
ticamente alalia. Trastornos de la con-
ducta.

Hipoacusia
Signo de Romberg: positivo.

Sindrome de Babinsky bilateral: pre-
sente: espasticidad e hiporreflexia en
miembros inferiores.

Acortamiento del tenddn de Aquiles.

Pie excavado, con curva tarsometatar-
siana exagerada e hiperextensidén de la
primera falange de los dedos.

Exdamenes complementarios

Hemograma: normal.

Proteinas: normales.
Examen radioldgico de tdrax: normal.

Se utilizaron métodos quirdrgicos y se
planificaron tratamientos radiactivos:
los familiares pidieron el alta al inicio
de este tratamiento.

DISCUSION

El xerocderma pigmentoso es una en-
fermedad rara, autosdmica recesiva, que
se caracteriza clinicamente por presen-
tar una intensa susceptibilidad 2 los
efectos dafinos de la luz solar sobre la
piel.’= Las alteraciones cutaneas se evi-
dencian con la aparicién de numerosas
pecas vy lesiones como quemaduras sola-
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res en las dreas expuestas, habitualmen-
te se inician antes de los 2 afos de
edad. y. con posterioridad. aparecen
dreas de xerosis, atrofias, telangiecta-
sias.

Una caracteristica de la enfermedad
es la predisposicién que tienen los pa-
cientes a presentar lesiones malignas de
todo tipo en los tejidos expuestos a la
luz solar (por ej: piel y coérnea). Se han
observado carcinomas basales, epider-
moides, melanomas y sarcomas.

Burnet® propuso una teoria para la
aparicion de las pecas en la piel: plan-
ted que las mismas pueden representar
una clona de melanocitos provenientes
de uno gue ha sufrido una mutacion po
la accién de los rayos ultravioletas de
la luz solar. Si esta teoria &s correcta,
entonces el excesivo nimero de pecas
en la piel de los pacientes con xero-
derma puede ser el resultado de numero-
sos melanocitos mutados; el aumento en
la frecuencia de las pecas debido a de-
fectos en la reparacidén del dcido desoxi-
rribonucleico danado en la célula por la
accidn de los rayos ultravioletas, defec-
to demostrado in vitro e in vive®® Inclu-
s0 las areas de hipo o pigmentacion po-
drian ser explicadas por esta teoria, ya
que una mutacidén podria causar el que
un melanocito se convierta en una célula
gue no formara pigmento, o lo hiciera
en muy escasa cantidad.!

Conjuntamente con las lesiones de la
piel se asocian en algunos casos anorma-
lidades neuroldgicas. En 1932, De Santis
¥ Cacchione describieron una entidad
nosoldgica muy definida, a la cual se le
dio posteriormente el nombre de "sin-
drome de De Santis -Cacchione”, que
consiste en manifestaciones cutaneas
de xeroderma, con disfuncidn cortical su-
perior, toma cerebelosa, manifestacio-
nes piramidales y extrapiramidales y
toma de pares craneales.

Muestras 2 pacientes presentaron mi-
crocefalia, ésta es debido a un cerebro
pequeno y no es la causa de la disfun-
cion neuroldgica.’

La diferencia mental es uno de los
componentes del sindrome, y puede ser
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CUADRO
AESUMEN DE LOS HALLAZGOS EN AMBAS PACIENTES

Caso 1 Caso 2

Xeroderma

Carcinomas

Desarrollo pondoestatural deficitario

Microcefalia

Ataxia

Corea

Atetosis

Afectacion de la palabra
Trastornos de la conducta
Hipoacusia

Babinsky

Espasticidad

Mistagmo

Hiporreflexia en miembros inferio es i-

! 4
+ o+ A+t

_|_

3

Acortamiento del tendén de Aquiles +

Romberg

Pie excavado

Conjuntivitis

Fotofobia

Alteraciones en los parpados
Cornea opacificada
Alteraciones dentarias

~ presente

ausente

muy grave, Una de las pacientes llegaba
practicamente a la alalia. La labilidad
emocional es otro de los componentes
del mismo.

Las dreas basales y las funciones ce-
rebelosas pueden estar alteradas, como
parte de la toma neurcldogica muitiple.
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En las 2 pacientes aparecid la ataxia,
corea y atetosis, afectacion de la pala-
bra. nistagmo v en una de ellas un Rom.
berg positivo.

El retardo en el desarrollo pondoesta-
tural estaba también presente en las 2
pacientes, asi como la hipoacusia, seal
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de que el nervico auditivo estaba afec-
tado.

Encontramos ademas el acortamiento
del tenddn de Aquiles en ambas pacien-
tes, asi como Babinsky presente, espas-
ticidad e hiporreflexia en los miembros
inferiores,

Otras alteraciones y un resumen de
las halladas en ambas pacientes. apare-
cen en el cuadro.

Mo pudimos indagar acerca de abor-
tos frecuentes en las madres de las pa-
cientes,

Muestras pacientes presentaron, en la
evolucion. maltiples carcinomas epider-
moides y basales en la piel de la cara:
fuera de esta drea. no se encontraron
lesiones de este tipo. En una de las pa-
cientes (caso 1). clinicamente fue plan-

Figura 1. Caso I paciente 2 los 9 anos de

edad. Se observan varias lesiones carcinoma.

tosas. Areas de afrofia y numerosas pecos.

Ambos pdrpados infeciores con pérdida de
pestanas

RC P
NOVIEMBRE - DICIEMEBRE, 15976

teable un melanoma en el ojo izquierdo,
pero no pudo comprobarse histolégica-
mente.

Se utilizaron métodos quirirgicos y
radiactivos en el control de los mismos.

Algunos autores’” relacionan este sin-
drome con algunas enfermedades neu-
rocutaneas, como la neurofibromatosis,
la esclerosis tuberosa, la ataxia. telan-
giectasia, la incontinencia pigmentaria,
la angiomatosis encéfalo-trigeminal, el
sindrome de Cockayne y el sindrome de
Rothmund-Thomson, por el hecho de que
la piel y el sistema nervioso se encuen-
tran afectados simultaneamente.

En wvarios de los casos de pacientes
descritos en otros trabajos, se ha sefna-
lado consanguinidad en los padres. En
una de nuestras pacientes (caso 1), los
padres son primos.

Figura 2. Caso !: paciente a los 11 aaos de
edad. Ectropidn, &reas cicatrizales, alteracio-
nes dentarias, Tumoracian en el ojo izquierdo.
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Figura 3. Caso 2¢ pacfente de 10 afos de Figura 4. Caso 2: peces en el resto del orga.

edad. Pecas. dreas de atrefia y cicatrizales, nismo, especislmente en las dreas expuestas
pérdida de laz pestanas en los pidrpados In- & la luz zolar. Hiperextensidn de la primers
feriores, lesiones carcinomatosas en ef dorso falange de los dedos del pie.

nasal y la mejilla derechs.

Figura 5. Caso 2: pie excavado: igual que la
figura anterior.
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SUMMARY

Alert Silva, J. Xeroderma pigmentosum with newrclogical complicotions or De Santis-
Cacchione syndrome. Roport of two cases. Rev Cub Ped 48: 6, 1976

Two temale patients with De Santis-Cacchione syndrome which was described in 19232
are presented. The syndrome involves: cutaneous manifestations of xeroderma pigmen-
tosum, microcephaly. delicient mental and body development. hearing loss. chorea and
athetosis, ataxia and cventually. quadriapresis with shortening of the Achilles tendon
The mwo patients were 10 and 11 years old. and manifestations of xeroderma started
short.y after birth. Both o! them had also multiple carcinomata of the face skin

RESUME

Alert Silva, J. Xeroderma pigmentosum avec des complications neurologigues ou syndrome
de De Sanctis-Cocchione. Présentation de 2 cas. Rev Cub Ped 48: 6, 1976

Ce travail présente les cas de deux patiemtes porteuses du syndrome de De Sanctis-
Cacchione, décrit en 1932 ot qui consiste en: manifestations cutanées de xeroderma
pigmentosum, microcéphalie. développement mental et corporel délicient. perte de l'au-
dition, chorée et athétose, ataxic et, éventuellement, quadripardsis avec accourcissement
du tendon d'Achille. Les deur patientes étaient Agées, respectivement, de 10 ot 11 ans,
et elles ont présentd las mpaifestations du xeroderma depuis quelques mois aprés la
aaissance: clles ¢taient aussi poriguses de carcinomes multiples a la peau de visage.

FE2GE
Axapr CumeEa X.. H:umnmm ] e senpoxamaama DOJOXHEHE—
ml.nm cERmpoN s CaETHC-KavdoRD. pemm;mma chiygaer sadome-

BAHEA. fev Cub Ped 4B: &, 1976,

BTCA ¢ ua lls Cantace-KaTioHs, m:m:moro »_1932r.
Coodma AR CHYIAR CHEEIDOM i Mg
nmgntmncn mmmurn PA3BETEA OpZ nuunmuI poc-re ¥ pasuepax
oCTAMBRMX TacTel Texa, moTepd cJyxa, Xopeda ¥ ATETO3, ATARCEA, H, EHOT-
ma, xnuznapea [ pOTeHEEM Axreccosa omm Oce nammesirrE mee-
7 cooTReTCTEERES [0 ® II meT ® NpHSHaRE KCepolepsal NOARMMCE, KOTIA
IeBOUER MMeTH BOSDACT HECKOMBRIDX MECALNEB. K TOTO0,008 CWIE HOBETE-
IDE MHOTOTHONEHENY KADIEHOM HA HOXEe JEIA.
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