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Imagen Biomédica

Xeroderma pigmentosum
Servin, Roxana; Avalos, Manuel; Rohr, Vanina

El Xeroderma Pigmentoso (XP) es una enfermedad cutdnea de origen genético con patrén de
herencia autosémico recesivo que se caracteriza por una hipersensibilidad marcada a las
radiaciones ultravioletas (rUV), 13710 en conjunto con la aparicion de lesiones en la piel, que
se generalizan luego de la exposicion a la luz solar.

La incidencia mundial del padecimiento es de 2 a 4 nacidos vivos/1.000.000 de
habitantes®?>- aunque varia segln diferentes regiones geogréficas, probablemente por
razones étnico-genéticas. La frecuencia en los Estados Unidos de América y Europa es de
1:250.000, mientras que en Japdn asciende a 1:40.000 2. No obstante, no se ha encontrado
inclinacion por uno u otro sexo y/o género, si bien se ha visto que los que padecen la
patologia tienen un riesgo mas elevado (de casi 2.000 veces mds) de padecer canceres
cutaneos. Entre los mas frecuentes se encuentra el melanoma metastasico seguido por el
carcinoma basocelular, canceres oculares, los tumores gastrointestinales en menor
proporcién, y tumores cerebrales y renales. Genéticamente, el XP es una enfermedad
heterogénea, lo cual determina que existan siete grupos de complementacion (A, B, C, D, E,
Fy G) y una variante de XP (XP-V). 1!

El diagndstico es fundamentalmente clinico puesto que el XP se caracteriza por la aparicidn,
al final del primer afio de vida, de enrojecimiento severo de la piel, fotofobia, quemadura
solar y ampollas -luego de una exposicidn minima al sol que no sana-, telangiectasias
cutaneas, incremento de la pigmentacién regular de la piel, formacién de costras,
descamacidn, exulceraciones, exudacion (Figuras 1y 2) y cambios neuroldgicos?.

Fig. 1. Paciente 1. Quemadura solar, Fig. 2. Paciente 2. Quemadaura solar,

ampollas y costras en rostro. Queilitis. ampollas, fotofobia, lagrimeo, blefaritis
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Las manifestaciones oculares incluyen: fotofobia, lagrimeo, blefaritis, simbléfaron, queratitis,
opacidad corneal, entropidn, ectropién, tumores de los pdrpados y posible ceguera
evolutiva. !

Las manifestaciones orales suelen presentarse en los labios y porcidn anterior de la lengua e
incluyen queilitis, telangiectasia y leucoplasia®. Asimismo, entre las manifestaciones
neurolégicas del XP, se evidencian microcefalia, retraso en el desarrollo psicomotor,
epilepsia, ataxia, espasticidad, arreflexia y pérdida auditiva.

El sindrome de Sanctis-Cacchionne se reserva a los casos de xeroderma pigmentoso
acompafados de signos como enanismo, inmadurez sexo-genital y grave deterioro
neurolégico.

Se distinguen tres etapas de la enfermedad, las cuales pueden superponerse. La primera
fase eritemato-pigmentaria presenta eritema moderado a intenso, edema difuso y aparicién
de lesiones vésico-ampulares tras una exposicion solar minima durante la lactancia. Estas
lesiones cutaneas van haciéndose mas frecuentes e intensas con el tiempo 2y, a su vez, se
ha observado elevada tendencia a la aparicion de caries en la denticién primaria. *

En los primeros afios de la vida son evidentes pequefias maculas idénticas a efélides,
lenticulares de color marrén mds o menos intenso, agrupadas con tendencia a confluir, y
junto a éstas aparecen manchas acrémicas irregulares. En consecuencia, el paciente
experimenta fotofobia y cuadros de queratoconjuntivitis recurrentes. 2

Durante la fase atréfico-telangiectdsica, se desarrollan gradualmente zonas atrofico-
nacaradas dispersas con numerosas telangiectasias superficiales y cicatrices. Del mismo
modo, la piel estd seca, escamosa y corrugada, condicién denominada poiquilodermia. El
progresivo adelgazamiento y perfilamiento de la nariz, microstomia, mutilacién auricular,
ectropidon deformante, madarosis, opacidades cornéales y los pterigion son datos fenotipicos
sugestivos. 2

En la fase de proliferacién cutdanea tumoral, los pacientes presentan lesiones verrugosas,
angiomas y queratosis actinicas. Aparecen también queratoacantomas, cuernos cutaneos,
angiofibromas, fibromas y neurofibromas. Las ulceraciones faciales superficiales pueden
devenir en cicatrices deformantes o experimentan una transformacién maligna. Sobrevienen
tumores cutdneo-mucosos y oculares como epiteliomas basocelulares o espinocelulares,
sarcomas o melanomas. !

El tratamiento consiste en medidas preventivas y paliativas, teniendo en cuenta que no
existe una cura para esta enfermedad debido a que el dafio en el ADN es acumulativo e
irreversible. #

En primer lugar, se recomienda un adecuado asesoramiento al paciente y/o encargados
familiares o tutores y exdmenes médicos periddicos °, y en segundo lugar, se aconseja el uso
de pantalla solar con un factor de proteccién solar elevado, ropas con mangas y pantalones
largos, sombrero y gafas protectoras contra radiaciones UV. De este modo, es posible
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retrasar la progresion de los cambios pigmentarios y disminuir el riesgo de aparicién de
tumores malignos de la piel. 3

El uso de isotretinoina, un derivado de la vitamina A por via oral, ha demostrado que
previene la aparicion de neoplasias cutaneas en pacientes con XP. 4

Se recomienda la extirpacion precoz de toda lesion/tumor sospechosos , y el tratamiento
quirargico consiste en la rapida y completa eliminacion de los canceres de piel mediante su
reseccion. 4

La mortalidad es alta por el desarrollo de neoplasias cutdneas multiples en edad joven. & Sin
embargo, el prondstico varia con la gravedad de la enfermedad genética, la exposicidon a la
luz ultravioleta y cualquier afectacion neuroldgica. La causa mas comun de muerte es el
cancer de piel (melanoma metastdsico o carcinoma escamoso invasivo) .

Estadisticamente, alrededor del 45% de los pacientes vive hasta los 30 - 40 afios 4, pero en
muchos casos la muerte sobreviene en la primera o segunda década como consecuencia de
la evolucidn a canceres de la piel & 19,
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