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Xeroderma pigmentoso.
Doscasos más en España

Sr. Editor:

El xeroderma pigmentoso es una enfermedad pigmentaria

poco frecuente, con base genética, familiar y de herencia auto-

sómica recesiva. Esta enfermedad, ya descrita por Moritz Kapo-

si en 1870, puede afectar a pacientes de todas las razas, sin

distinción de sexo, aunque, fundamentalmente, a la raza blan-

ca y amarilla. La enfermedad presenta una prevalencia de

1/1.000.000 en Estados Unidos1. Se caracteriza por una inusual

sensibilidad a la luz solar y a toda fuente de radiación ultravio-

leta de longitud de onda corta, comprendidas entre los 290 y

320 nm (UVB)2 y se manifiesta por quemaduras en piel expues-

ta tras una breve exposición solar. La clave de su diagnóstico clí-

nico la darían la agrupación de pecas y lesiones pigmentadas en

la piel de toda la cara y brazos con parches blancos de piel atró-

fica, telangiectasias y queratosis actínicas que aparecen desde

edades tempranas de la vida y dan aspecto de niños con enve-

jecimiento prematuro3. La consanguinidad de los padres de los

afectados está presente en un gran porcentaje de los casos4.

Se presentan 2 casos en niños de origen magrebí, un varón de
7 años y una mujer de 2 años de un total de 3 hermanos.

Advertimos consanguinidad en segunda línea entre sus padres y
entre sus antecedentes familiares se registran otros 2 casos ya falle-
cidos (7 y 16 años) hijos de un primo del padre en el que concurre
también consanguinidad en su matrimonio.

Caso 1. Varón de 7 años. Padres inmigrantes de origen magrebí,
primos segundos, sanos.

El paciente presentó desde los 6 años lesiones cutáneas hiper-
pigmentadas en zonas expuestas (afectación, sobre todo, de cara,
brazos y dorso de las manos) (figs. 1 y 2), efélides agrupadas múlti-

ples y queratosis actínica entremezcladas con áreas de hipopigmen-
tación y atrofia dérmica. Se observan también lesiones cicatrizales y
de rascado y telangiectasias.

No apreciamos en la actualidad lesiones sospechosas de malig-
nidad.

En el examen oftalmológico encontramos inyección conjuntival,
hendiduras palpebrales pequeñas en ambos ojos5 con intensa foto-
fobia (reacción dolorosa provocada por el disparo del fla sh de la cá-
mara fotográfica).

Neurológicamente no se aprecian lesiones con desarrollo pondo-
estatural y psicomotor correspondiente a su edad.

Caso 2. Mujer de 2 años. Hermana del paciente anterior con sig-
nos de la enfermedad menos evolucionados. Presenta pecas múlti-
ples y lesiones hipopigmentadas en cara y manos desde los prime-
ros meses de vida, soplo sistólico cardíaco de características
funcionales sin más alteraciones clínicas. Tampoco presenta altera-
ciones neurológicas.

El xeroderma pigmentoso es una rara enfermedad genética

originada por una enorme hipersensibilidad celular a la radia-

ción ultravioleta en asociación con una anormal reparación del

ADN6. Existen ocho variedades de la enfermedad7, dependiendo

de dónde se produzca la lesión de los rayos ultravioleta. En las

formas graves (síndrome de Santis-Cacchione) se incluyen, ade-

más de las lesiones dérmicas, alteraciones neurológicas con de-

terioro progresivo del sistema nervioso debido a la incapacidad

de las neuronas para reparar el ADN8 con aparición de convul-

siones, ataxia, hiporreflexia, microcefalia, retraso pondoestatural,

sordera, retraso mental, desarrollo sexual inmaduro e, incluso,

ceguera. El diagnóstico de la enfermedad es clínico, aunque es

posible su confirmación genética9 y el diagnóstico prenatal10. En

su última etapa hacen aparición tumores cutaneomucosos y ocu-

lares de características malignas como carcinomas basocelulares,

espinocelulares y melanomas que condicionan la supervivencia

de los pacientes.

En España afecta a 150 personas con unas 40 en su vertiente

más extrema. La clave diagnóstica la da la enorme facilidad de

aparición de quemaduras dérmicas tras breves exposiciones so-

lares ya desde la infancia; sin embargo, no todos los pacientes

presentan esta característica precoz, detectándose en etapas más

tardías con la aparición de lesiones cutáneas (lentigos, áreas de

hipopigmentación, xerosis, telangiectasias, cicatrices y querato-

sis actínica).
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Figura 1. Caso 1: lesiones cutáneas hiperpigmentadas en
cara .

Figura 2. Caso 1: lesiones cutáneas hiperpigmentadas en
brazos.
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El diagnóstico diferencial debe plantearse con otras dermato-

sis inducidas o agravadas por la luz o en enfermedades heredi-

tarias con aumento de hipersensibilidad celular: síndromes de

Cockayne, Bloom, y Rothmun-Thompson y progeria.

No existe tratamiento eficaz y se basa en la adecuada infor-

mación sobre la enfermedad al paciente y familiares, controles

periódicos, protección total de radiaciones ultravioleta de por

vida, uso de gafas oscuras, restricción de la actividad en horario

diurno, evitar luces fluorescentes de noche, extirpación de toda

lesión dérmica sospechosa de malignidad y consejo genético.
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