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Cérdenas Ballarte, L. ¥ otros. Xeroderma pigmentoso: revision de la literatura y reporte
de 6 casos. Rev Cub Ped 56: 2, 1984.

Se presentan seis casos de esta afeccién poco frecuente, atendidos en el servicio
de cirugia pedidtrica del Hospital Universitaric .en Dar-es<Salaam, Repdblica Unida
de Tanzania. Se sefala la falta de respuesta a la radioterapia y la necesidad de tra-
tamiento quirdrgico precoz de las tumoraciones que afectan la evolucién de estos
pacientes. Se revisa la literatura.

INTRODUCCION

El xeroderma pigmentoso constituye una genodermatosis extremada-
mente rara,!* que fuera descrita por Kaposi en 1870 y denominada igual-
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mente angioma pigmantoso atrofico, atrofoderma pigmentoso, melanoma
lenticular progresivo, o mas sencillamente enfermedad de Kaposi.

Lo infrecuente del proceso, su pobre prondstico y el hallazgo de seis
nuevos casos de esta afeccion poco frecuente, nos indujo al presente
estudio.

Definicidn

Se trata de una dermatopatia hereditaria atréfica y pigmentaria que
comienza en la infancia y llsva a precoces cambios seniles de la piel, en
especial a las zonas expuestas a la luz.

Estos cambios consisten en aparicion de telangiectasias, queratosis, pa-
pilomas, epiteliomas, carcinomas, ¢ incluso melanocarcinomas.!

Frecuencia

La incidzncia ha sido estimada~>% entre 1 por 65000 y 1 por 500 000
habitantes. No se ha establecido preferencia racial demostrable, aunque
parec: que es mas frecuente en el este y sur de Africa’?

Etiologia y patogenia

El caracter hereditario de la afeccién es determinado por un gen re-
cesivo-autosémico; si bien el cardcter recesivo no es realmente absoluto,
toda vez que en algunos heterozigotos ha sido informada también la afec-
ﬂif.r'lﬂ,.'?"

Cleaver® ha demostrado !a presencia en el cuerpo humano de meca-
nisros bioquimicos gsndticomente determinados, que rzparan los dafos
ocasionados en el DINA por la accién de la luz solar.

En el caso del xeroderma pigmentoso, este dafio ocasionado por la
radiacién ultravioleta no puzde ser reparado, por presentar la piel de los
sujetos afectos deficiznecias de una enzima endonuclear, esencial para la
reparacion de los acidos desoxirribonucleicos,

En muchos casos, otras anormalidades metabélicas han sido informa-
das asociadas, tales como aminoaciduria, hipergammaglobulinemia, eleva-
cion del cobre sérico, etc., pero todas ellas como hallazgos inconstantes ®59

Cuadro clinico

El elemento capital del proceso esta dado por la sensibilidad cutanea
a la luz solar, especialmente a los rayos ultravioletas, con longitudes de
onda de 290 a 310 mm. 3510

La piel presenta un aspecto normal al nacimiento; los primeros cam-
bios son notados entre los 6 meses y los 3 anos de edad en el 75% de
los casos.

Clinicamente el proceso muestra tres sucesivas etapas o estadios:'?
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En la fase inicial las lesiones consisten en eritzama, pigmentacién, li-
gera atrofia, descamacién y a veces flictenas. Se localizan en el rostro,
cuello y las manos. En el 80% de los casos se acompanan de fotofobia y
lagrimeo.

En una segunda etapa se produce un aumento de la atrofia e hiperque-
ratosis cutdnea que invade todo el cuerpo. Inicialmente visible en verano,
se hace zhora constante, v da a la piel un aspecto reticulado muy carac-
teristico.

Finalmente se aprecia que a partir de la fotofobia inicial existe ahora
ectropion y destruccién del parpado inferior exponiendo la conjuntiva, con
simbléfaron y ulceraciones.

Al examen oftalmoldgico las lesiones aparecen como manchas pigmen-
tadas de la conjuntiva.

Con marcada frecuencia aparecen tumores que toman el cuello, rostro,
cuero cabelludo, ojos, etc., siempre con un caracter maligno, que en or-
den de frecuencia se expresan por carcinomas espinocelulares, de célu-
las basales y melanosarcomas. Pocas veces pueden hallarse' angiosarco-
mas y fibrosarcomas. )

Recordemos que unido al cardcter miltiple de los procesos tumorales
de estos pacientes, resulta frecuente encontrar diferentes lesiones de es-
tos pacientes, resulta frecuente encentrar diferentes lesiones histicas en
el mismo paciente.

Casos informados

A la sala de cirugia pedidtrica del centro médico universitario Dar-es-Salaam, fueron
admitidos, entre julio de 1979 y junio de 1980, un total de seis casos de xeroderma
pigmentoso.

La revision de los ingresos de los ultimos cinco afios en el serviclo sedalan sdlo
un caso sospechoso clinicamente, del cual se Ignoran datos por no haberse hallado
la historia clinica. :

La edad de los pacientes informados oscllé entre 1 y 5 afios de edad. No se apre-
ciaron diferencias en cuanto al sexo.

En todos los casos su ingreso fue debido a la presencia de un tumor ulcerado y
saneoso, fécilmente sangrante, que asentaba en cuero cabelludo en 2 casos y en el
rostro en 3 de los pacientes afectados: en dos de ellos el ojo, y el cuello en un caso,

Uno de los casos es admitido en muy malas condiciones y fallece antes de recibir
tratamiento.

En todos los casos fueron hallados multiples formaciones tumorales en diferentes
perfodos evolutives sumados a la lesidn principal.

En cinco de los paclentes, el resultado histolégico demostré carcinomas de células
sscamosas bien diferenciadas, v en uno carcinoma de células basales.

Los miembros de la familia de estos pacientes fueron examinados sin encontrar
evidencla externa de la enfermedad, incluido el harmano gemelo del paciente fallecido,
el cual fue observado hasta los 20 meses de edad.

La radioterapia se aplicé como conducta en los 5 casos que recibleron tratamiento
con dosis diarias que oscilaran entre 75 y 200 rad; para dosis totales entre 300 y
500 rad.

A pesar de esta terapéutica, no fue posible observar en ninguno de los casos tra
tados algin signo de secrecidn de los procesos tumorales
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Figuras 1-A y 1-B

Caso 1. Nétese en las vistas frontal y lateral, las alteraciones cuténeas
unidas a las lesiones tumorales en el cuero cabelludo.

Figura 2 Flgura 3

Caso 2. Localizacién temporal del proceso Caso 3. Localizacidn cervical,
neopldsico cutdneo.
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Figura 4 Figura 5

Caso 4. Gran destruccidn faclal con infiftre-  Caso 5. Gran tumoracidn vegetante con total
cfén del ojo lzquierdo. Nétese otra lesidn en destruccidn del ojo derecho y regién naso-
reglén tempore! homolateral. geneana.

COMNCLUSIONES

De acuerdo con la ausencia de resultados obtenidos en estos casos
con el tratamiento impuesto, opinamos que el uso de tratamiento radiante
no constituye un procader a considerar frente a las penosas complicacio-
nes tumorales de esta afeccidn.

Si consideramos por otra parte el informe de la limitada utilidad del
uso de los quimioterépicos,'!"'? representados por la mostaza nitrogenada,
la administracién topica de colchicina o 5-fluoracilo, entendemos y acon-
sejamos, como otros autores!*!%13 g| abordaje quirdrgico precoz de las
manifestaciones tumorales malignas del xeroderma pigmentoso como ar-
ma terapéutica principal.

SUMMARY

Cérdenas Ballarte, L. et al. Xeroderma pigmentosum: review of the literature and report
of six cases. Rev Cub Ped 6: 2, 1984,

Six cases of this unfrequent affection, assisted at the Department of Pediatric Surgery
of the University Hospital, Dar-es-Salaam, United Republic of Tanzanla, are presented.
Mon response to radiotherapy and need of early surgical treatment for tumorations
affecting these patients evolution is pointed out. Literature is reviewed.
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RESUME

Cardenas Ballarte, L. et al. Xeroderma pigmentosum: revue de la littérature et rapport
de six cas, Rev Cub Ped 56: 2 1984,

Les auteurs présentent six cas de cette affection, peu fréquente, traités dans le
service de chirurgie pédiatrique de |'Hépital Universitaire & Dar-es-Salaam, République
Unie de la Tanzanie. lls signalent la non réponse & la radiothérapie et le besoin de
traitement chirurgical précoce des tumeurs qui affectent I'évolution de ces patients,
La littérature est revue.
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