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INTRODUCCION

El Xeroderma Pigmentosum es una enfermedad rara
que se transmite mediante herencia autosómica recesiva.Se
caracteriza por el desarrollo a temprana edad de las manifes-
taciones de daño solar excesivo incluyendo anormalidades
de la pigmentación y cáncer cutáneo. Se ha establecido que
la enfermedad se produce porque los pacientes tienen defi-
ciencias marcadas en los mecanismos que deberían estar
destinados a reparar los daños producidos por diversosagen-
tes al ácido deoxirribonucleico. Debido a lo universal del
ácido deoxiribonucleico en nuestro organismo, la enferme-
dad se considera sistémica.

En el presente trabajo nos proponemos dar a conocer.
mejor esta entidad, tanto en sus fispectoscl{nicoscomo en
sus aspectos bioquímicos, haciendo una revisión de la lite-
ratura actual en ambos-de estos aspectos.

Presentamos los casos diagnosticados en el Instituto
Dermatológico, ilustrando sus hallazgosclínicos, y comen-
tamos sobre las características de esta casuística.

GENERALIDADES

El Xeroderma Pigmentosumfue descrito por Kaposien
1870.

Las investigaciones publicadas en 1924 por H.W. Sie-
mens y H. Kohn sobre 355 casos en 222 familias concluye-
ron que el Xeroderma Pigmentosum es una enfermedad
hereditaria que se transmite según el tipo mendeliano rece-
sivo. En pacientes se observó la incidencia de consanguini-
dad en el 25 % de los casos.

En 1932 se describen casos de Xeroderma Pigmento-
sum con manifestaciones neurológicas asociadas por De
Sanctis y Cacchione. Esta asociación constituye el síndro-
me que lleva el nombre de estos dos investigadores, el Sín-
drome de De Sanctis Cacchione.

(*) Jefe de Medicina Interna. Profesor Medicina Interna
UniversidadNacional Pedro Henr(quez Ureña.

(**) Médicos egresados de la Universidad Nacional Pedro
Henríquez Ureña.

En 1968 se logra un gran paso de avance hacia la com-
prensión de la patogenia de esta enfermedad, cuando Clea-
ver reportó que estos pacientes son incapaces de reparar
normalmente el daño producido al DNA por la luz ultra-
violeta. Epstein y colaboradores demostraron que las célu-
las epidérmicas trabajan para reparar el daño del DNA in
vivo. En 1971 se descubre una forma de Xeroderma Pig-
mentosum que no manifestaban la deficiencia de la repara-
ción del DNAque describía Cleaver.A estos pacientes se les
llamóvariantes de XerQdermaPigmentosum.

En 1972 se descubre que los pacientes con el Xeroder-
ma Pigmentosum clásico eran genéticamente heterogéneos,
y que el defecto en la reparación por excisión se clasificaba
en grupos de complementación.

Esta enfermedad es casi universalmente conocida por el
nombre de Xeroderma Pigmentosum. A través de los años
se usaron algunos sinónimos tales como melanosislenticula-
ris progresiva (Pick), atrofoderma pigmentosum (R. Croc-
ker),epiteliomatosis pigmentaria (E. Besnier),angioma pig-
mentoso y atrófico y finalmente dermatitis de Kaposi.

EPIDEMIOLOGIA

El Xeroderma Pigmentosum se ha descrito en todos los
confines del mundo y se ha visto en todas las razas, sin te-
ner preferencia por alguno de los sexos. El Xeroderma Pig-
mentosum como entidad (mica tiene unaincidencia de cua-
tro pacientes por cada millón de habitantes, o sea, de uno
en 250,000.

Los primeros tres casos vistos en la República Domini-
Icana fueron reportados por el Instituto Oncológico en el
año 1957.

El próximo reporte sale a la luz en el 1966 cuando en
'Jn trabajo de grado se presentan los primeros ocho casos
vistos en el Instituto Dermatológico. En el 1979 se llevó a
cabo un excelente estudio epidemiológico del Xeroderma
Pigmentosum enJa República Dominicana. En él se mencio-
na un total de 28 casos agrupados en 21 familias, casi todos
oriundosde la provinciade ElSeybo.El33%de lasfamilias
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ten ían más de un hijo afectado. Pero lo excepcional de este
estudio fue que se logró establecer el origen comdn de estos
28 pacientes en su único árbol genealógico.

Kaposi fue quien, en 1882, dio a conocer que los pa-
cientes con esta fotogenodermatosis tenían un curso clínico
más benigno si durante el día trabajaban en las minas de
carbón.

Desde este entonces se estableció firmemente la rela-
ción que tiene la luz solar con las manifestaciones clínicas
de esta enfermedad: Sin embargo, nó fue hasta entrada la
década de los 1960 que surge el conocimiento suficiente
sobre el DNA y sus procesos de daño y reparación como
para permitirle a Cleaver en el 1968 proponer una hipótesis
fascinante sobre la patogénesis del Xeroderma Pigmento-
sumo Entre el 1962 y el 1966, Setlow y Carrier Boyce y
Howard-Flanders demostraron que el DNA resultaba daña-
do si éste se irradiaba con luz ultravioleta y que ese daño se
caracterizaba por la aparición de DIMEROSde timidina en
las hélices irradiadas del DNA. Otros investigadores logra-
ron demostrar que estos dímeros de timidina, indicadores
del daño al DNA, son reparados por mecanismos enzimáti-
cos que conducen a la excisión de la porción dañada y su
subsecuente substitución por bases nuevas. Estos dos even-
tos, formación de dímeros de timidina y su reparación por
excisión, han sido observados en todo tipo de núcleo, desde
organismos unicelulares hasta mamíferos. Estos conoci-
mientos de la biología celular fueron la base que impulsó a
Cleaver a su aplicación directa en la fotopatología del Xero-
derina Pigmentosum. Usando fibroblastos cultivados y lue-
go irradiados con luz I,Iltravioletalogró demostrar que la
incorporación de timidina tritiada por estas células era anor-
malmente baja. Cleaver interpretó que estos fibroblastos
eran deficientes en la reparación al daño producido al DNA
por la luz ultravioleta, quizás debido a una deficiencia en las
enzimas que ejecutan el proceso, llamadas endonucleasas.
Sus resultados fueron corroborados por Setlow et al. en
1969; Bootsma et al. en 1970; Parrington, Delhanty y
Baden en 1971 y finalmente por Giannelli, Croll y lewin en
1973. Además de esto, el mismo defecto ha sido detectado
en todos lostejidos humanos hasta ahora estudiados (Tablas1,
2 Y 3). Se ha encontrado que laformación de losdfmeros de
timidina se produce también ante la exposición a ciertos
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FIG. 2. Representación esquem6ticadel proceso de reparación por
excisión; según James D. Watson, MolecularBiolodgVof the Gene,

2nd ed. 1970 p. 294.
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FIG.3. Ilustración de una de las técnicas para fusión de fibroblastes. Los fibroblastos de los donantes a y b forman células muhinucleadas.

productos qu(micos carcinogénicos tales como el N-
acetoxi-2-acetilaminofluoreno (NAAAF), el 4-nitro-
quinoline-l-oxide (4NQO) y ell, 3-Bis (2-cloroetil)-1
-nitrosourea (BCNU). Por otro lado, lá radiación ultravio-
leta produce en el DNA otros daños, por ejemplo, la apari-
ción de productos de hidratación de citosina y enlaces
cruzados entre las proteínas del DNA. Estos, sin embargo,
son de mucha menor importancia biológica.

En el Xeroderma Pigmentosumclásico se han encontra-
do hasta la fecha siete grupos de complementación, los cua-
les se han llamado A, B, ~, D, E, F YG. Es interesante hacer
notar que los miembros de un mismo grupo de complemen-
tación no necesariamente tienen manifestaciones clínicas
similares.

COMENTARIOS

El Xeroderma Pigmentosum es una entidad que no sólo
se manifiesta a nivel de la piel, sino que debe ser considera-
da como multisistémica. La enfermedad va a tener reper-
cusiones en toda la economía pero sobre todo a nivel de
ojos, sistema nervioso, sistema osteoesquelético y piel. Los
principales hallazgosclínicos van a ser los de la piel. ,

Se ha observado que el daño producido en los pacientes
es principalmente localizado en áreas del cuerpo sujetas a la
mayor exposición a las radiaciones solares tales como cara,
espalda, parte superior del tórax y los brazos. Es raro
encontrar las lesiones en las plantas de los pies, palma de las
manos, región interglútea y otras.

Las manifestaciones de piel se han dividido clásicamen-
te en tres etapas:

1) Primera etapa: Eritematosa y pigmentaria;
2) Segunda etapa: Atrófica y telangiectásiea;
3) Tercera etapa: Desarrollo de neoplasias.
Esta fo"togenodermatosises poco frecuente y general-

mente brinda sus primeras manifestaciones en los primeros
meses o años de la vida. Su inicio se va a caracterizar por
una alterada sensibilidad a la luz pudiendo haber fotofobia,
lagrimeo o incluso reacciones anormales de quemadura so-
lar. La secuencia continua con la aparición de ml1ltiples
pecas o efelides, sequedad y descamaciones de la piel. Son
estas características las que le dan el nombre a la enferme-
dad "piel seea y pigmentada" o sea Xeroderma Pigmento-
sumo Las efelides son máculas de forma irregular con un ta-
maño que varía desde escasos mil(metros hasta uno o más
centímetros de diámetro. Cada efelide suele ser una sola
tonalidad pero el paciente puede tener pecas de diversasto-
nalidades desde marrón claro hasta el negro. La piel de estos
pacientes también presenta áreas hipopigmentadas que pue-
den ser del tamaño de la cabeza de un alfiler o ser forma-
ciones grandes blancas. La próxima etapa se caracteriza por
la aparición de numerosas áreas de atrofia epidérmica y a su
vez pueden observarse finas telangiectasias. Los trastornos
de tipo neoplásico son siempre la última estación del pa-
ciente con Xeroderma Pigmentosum. Los tumores más co-
múnmente descritos son las keratosis act{nicas. Siguen en
orden de frecuencia los carcinomas, tanto el basocelular
como el espinocelular.

La incidencia del melanoma maligno varía mucho se-
gún la serie y hay reportes de 3 % y otros que hablan de 50%.
También se han visto con menos frecuencia keratoacanto-
mas, angiomas, fibromas y sarcomas. Es necesario aclarar
que los tumores que desarrollan estos pacientes son cl(niea
y anatomopológicamente idénticos a los que se ven en la
población general.

Es frecuente que en estad(os ya finales el paciente ex-
perimente pérdida de tejidos a nivel de [liely haga infeccio-
nes intercurrentes pudiendo ser éstas la causa directa de su
muerte.

La segunda área de manifestaciones frecuentes es la
oftálmica.
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Es común observar que a estos pacientes desde una eta-
pa temprana se les imposibilita abrir los ojos debido a las
molestias que les produce la luz solar. La porción del ojo
expuesta al sol desarrolla múltiples trastornos. La enorme
mayoría de los casos y en algunas seriesel1 00%,presentan
fotofobia y conjuntivitis. Los párpados van a sufrir los cam-
bios típicos de la piel, sólo que al ser afectados por la atro-
fia se va a producir ectropión o entropión.'1>orlo dicho, se
desarrollarán neoplasiasdel párpado en lascaras expuestas y
en el borde libre. A la larga habrá función lagrimal dismi-
nuida y disfunción de los párpados lo que da como resulta-
do la sequedad de"a conjuntiva y la córnea. Al verseenvuel-
ta la conjuntiva es común la aparición de simbléfaron, pu-
diendo aparecer además infilt~dos inflamatorios, epitelio-
mas intraepiteliales y carcinomas espinocelulares.La córnea
es propensa a desarrollar ulceracionesy cicatrización. Podrá
haber también queratitis y neovascularización. Finalmente
la córnea no está exenta de la aparici6n de neoplasiasbenig-
nas y malignas siendo el sitio más común de afectación la
unión esderocorneal. La inflamación puede afectar al iris
ocasionando iritis, sinequias, atrofias y hasta neoplasias.
El fondo del ojo casi nunca se ve afectado: Hay un caso re-
portado de melanoma de la cproide~.

Se ha dado el caso de que estos pacíentes acudan en
primera instancia al otorrinolaringólogo por presentar defi-
ciencias auditivas. Longridge en 1976 reportó que sus pa-
cientes sufrían de una sordera neurosensorial que corres-
pondía a Unalesión retrococlear localizadaa nivel de siste-
ma nerviosocentral.

El sistema nervioso se ve afectado en mayor o menor
grado y muy especialmente en los casos más severos. La aso-
ciación de trastornos neurológicos y el Xeroderma Pigmen-
tosum se conoce con el nombre de Síndrome de Sanctis-
Cacchione. La descripción original hecha en 1932 por estos
autores establecía la entidad como consistente en manifes-
taciones de piel del Xeroderma Pigmentosum; microcefalia
con deficiencia mental progresiva; retardo en el crecimien-
to; retardo en el desarrollo sexual; pérdida de audición; co-
reoatetosis; ataxia; a la larga hacen cuadriparesis con acorta-
miento de los tendones de Aquile.s.Son pocos los pacientes
que presentan el síndrome en su totalidad siendo más co-
mún que presenten uno o l)1ásde sus componentes.

La microcefal-ia,definida como una circunferencia cra-
neal disminuida en más de dos desviacionesstandard de la
media para la edad, es un hallazgo de relativa frecuencia.
La cabeza pequeña se debe al pequeño tamaño del cerebro
por lo que se puede clasificar como del tipo secundario de
.Debakan. Reed en 1977 reportó el caso de una niña de 14
años de edad y que a la autopsia demostró tener el cerebro
del tamaño que correspondería al de una niña de ocho se-
manas de nacida.

Otro hallazgo común lo es la deficienciamental progre-
siva. Esto puede incluir falta de espontaneidad, afasia, ala-
lia, agitación y labilidad emocional.

En los pacientes severamente afectados podremos en-
contrar participación del sistema extrapiramidal, ganglios

basales y cerebelo. Se han descrito como resultado ano(ma-
lidades de postura, trastornos del equilibrio, falla en la coor-
dinación motora y tono muscular. Estos pacientes pueden
presentar trastornos de los reflejos osteotendinosos. Es co-
mún la areflexia y la respuesta extensora al reflejo plantar.

Las anormalidades del electroencefalograma son comu-
nes. Festoff describe ritmo de ondas alfa muy pobre, disrit-
mia difusa y ocasionales descargas de ondas lentas. Festoff
opina que la p-obrezadel ritmo alfa indica una falta de ma-
durez del desarrollo del cerebro o una regresión en la fun-
ción normal del mismo. En el mismo trabajo Festoff infor-
ma que uno de sus pacientes sufría de convulsiones, lo que
hasta entonces se había descrito sólo en dos pacientes.

Lps trastornos neurológicos han sido hallados en pa-
cientes del grupo A y en casi todos los pacientes del grupo
D. Fuera de ahí s610se conoce un caso y fue el reportado
por Cheesebroughperteneciente al grupo G.

En las etapas iniciales la histopatología no es patogno-
mónicapero aun así es de muchopesodiagnóstico.Al mi-
croscopio de luz encontraremos hiperqueratosis, acantosis
irregular alternada con áreas de atrofia epidérmica, adelga-
zamiento de la capa de malpigio, alargamiento y atrofia de
los procesos interpapilares, edema de la dermis papilar, in-
filtrado inflamatorio crónico perivascular, pigmentación
melánica de la capa basal y hallazgo de melanoforos en la
dermis superior. En etapas más tard(as el cuadro histopato-
lógico se hace más característico.

Se intensifica todo lo antes dicho, aparece espongiosis
con desorganización de los núcleos epidérmicos (picnosisy
cariorrexis) observándose además crecimiento atípico de la
epidermis. En la dermis habrá evidenciade degeneración ba-
sofílica de la colagena.

Al microscopio electrónico se verán cambios en el ta-
maño de los queratinocitos y sus núcleos, ensanchamiento
de los espacios intercelulares, fragmentación de los desmo-
sornas con formación de procesos parecidos a microvellosi-
dades en la superficie de las células, distribución irregular de
los tonofilamentos, un pronunciado polimorfismo y aumen-
to en el número de los melanosomas.Tsuji en 1974, descri-
be dilatación del retículo endoplásmico rugoso conteniendo
una fibrilla con patrón en banda cruzada. Debido a que el
queratinocito es una célula retenedora de proteínas su re-
tículo endoplásmico rugoso es escaso. Se puede asumir en-
to!",cesque lo observado por Tsuji es una metaplasia de estas
células.

Los únicos trabajos que encontramos sobre los hallaz-
gos de autopsia en esta enfermedad han sido hechos en el
Síndrome de De Sanctis-Cacchione por Reed et al. Es cons-
tante la microcefalia severa. Lo característico es la pérdida
difusa de neuronas sin evidencia de almacenamiento intra-
celular ni injuria. No había gliosisni inflamaci6n perivascu-
lar. Las neuronas del tálamo, putamen y globo pálido eran
escasas. En el cerebelo había pérdida de células de Purkinje.
Había atrofia pontínea y olivar. Reed describe falta de desa-
rrollo de genitales y gonadas,gran retraso en la maduración
ósea, enanismo y en algunos casos hay disminución en el
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peso de varios órganos. Estos pacientes suelen morir de in-
fecciones de veasrespiratorias luego de caer en una inmuno-
deficiencia secundaria. '

DIAGNOSTICO

,/ Se han llevadoa cabo numerososestudiosen torno al
diagnóstico de esta enfermedad.

Diagnóstico pre-natal: Se puede ofrecer a los pacientes
consejo genético, advirtiéndoles sobre el (ndole nereditario
de la patolog(a. Si aún ase desean tener hijos se les puede
ofrecer la posibilidad de diagnóstico pre-natal por amnio-
centesis, es una realidad. El método consiste en tomar una
muestra de I(quido amniótico a las 17 semanasde gestación.
Las células halladas se cultivan clasificándose según su tipo
morfológico. L-osresultados se reportan a las tres semanas.

Si el médico conoce la existencia de casos de Xeroder-
ma Pigmentosum en una familia es de suma importancia es-
tablecer lo antes posible él diagnóstico. En los primeros
meses de la vida el niño puede no presentar s(ntoma alguno
pero podr(a tener episodios de reacciones anormales a la luz
solar. Pero tenga o no los s(ntomas el diagnóstico se puede
hacer sometiendo al paciente a pruebas de determinación
de la dosis m(nima de eritema. Al ser sometido a radiación
monocromática, el per(odo latente entre la exposición y la
aparición del eritema estará anormalmente prolongado; la
morfolog(a de la reacción será anormal y por último la dosis
que le provoca eritema será menor de lo normal.

Por lo general el paciente nos llevaya con las dpicas le-
siones de la piel. El diagnóstico se sospecha por la historia
cl(nica y la historia familiar y se confirma con la biopsia de
piel.

El cultivo de fibroblastos y las pruebas referentes a la
reparación del DNA y a fusión celular son definitivos.

TRATAMIENTO

La terapéutica más efectiva consiste en evitar que les
llegue luz ultravioleta a la pie!. Este objetivo se puede lograr
de diversas ,maneras. Primero;'se le recomienda al paciente
el uso de camisas de mangas largas y hasta el uso de dos de
ellas una sobre la otra, que use .sombreros de ala ancha y el
uso de "bufandas" y guantes. El segundo tipo de terapia co-
mún es el uso tópico de lociones ylo ungüentos que con-
tengan sustancias que actúen como filtros impidiendo que
le lleguen a la piel las radiaciones ultravioleta.

PRONOSTICO

No todos los pacientes se verán incapacitados por su
enfermedad. El pronóstico a)argo plazo va a depender de la
rapidez de progresión y de 'la fase en la cual se inició el tra-
tamiento.

En términos generales, la aparición de lesiones tumora-
les es (ndice de mal pronóstico, cualquiera que sea el trata-
miento empleado.

El pronóstico puede ser mejorado con métodos riguro-
sos de protección contra la luz ultravioleta.

Estos pacientes suelen morir a más tardar en la tercera
década de la vida, debido a las complicacionesde sus cánce-
res cutáneos y por infecciones intercurrentes.

REPORTE DE CASOS

CASO No. 1
S.A.T.

Una niña de siete años de edad, mestiza, proveniente de Villa
Altagracia acude a consulta el día 17 de noviembre de 1966 por pre-
sentar hace varios años lesiones de la piel.

Nos informa la paciente que desde los ocho meses de edad le
comenzaron a salir unas "pintas" en la cara y que no podía soportar
la luz solar. Al correr los meses las "pintas" se le diseminaron a tron-
co, brazos, cuello y extremidades inferiores.

Al examen Usico se aprecia dermatosis generalizada. Se consta-
ta además la existencia de fotofobia, lagrimeo, opacidad bilateral de
las córneas, conjun.tivitis y una rinitis crónica.

Anatomía Patológica: Un especimen procedente del tronco en
el cual se muestra epidermis sin capa córnea (descamación). Cuerpo
Malpighiano luce zona de atrofia con alargamiento de las proyeccio-
nes epidérmicas. La capa basal luce hiperpigmentada. La dermis su-
perior muestra edema y acumulo de melanoforos. Diagnóstico histo-
patológico: Xeroderma Pigmentosum.

Subsecuentes biopsias mostraron:
1) Hemangioma muy sug~tivo de granuloma piógeno. Proce-

dencia punta de la lengua.
2) Carcinoma epidermoide en Xeroderma Pigmeritosum. Proce-

dencia pierna izquierda.
3) Carcinoma epidermoide, procedencia: punta de la nariz.
Esta paciente fue sometida a 21 sesiones de curetaje. Su trata-

miento médico consistía en Efudlx, Uval, SFU, uso de lentes oscu-
ros y antiplrina.

CASO No. 2 \Q.E.D.
Paciente femenina de 30 años de edad, mestiza, residente en

Santo Domingo que acude a la consulta el12 de mayo del 1966 por
lesiones cu táneas.

Nos refiere la paciente que tuvo una hermana con el mismo pa-
decimiento la cual falleció a la edad de 30 años con múltiples ulcera-

ciones en la piel. El padecimiento de nuestra paciente se inició hace
17 años, con la aparición de "manchitas" blancas en todo el cuerpo.

Luego le aparecieron en el rostro "manchitas" negras.
Se le presentó una lesión ocular hace dos años la cual fue trata-

da quirúrgicamente.
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Hace un año le apareció una segunda lesión.
Al examen Usico se p~recía una dermatosis monomorfa consti-

tuida por manchas acrómicas de 2mm hasta 8mm, efelides, hiperpig-
mentaciones, neoformaciones y queratosis hiperpigmentadas. En el
ojo presenta neoformación de un milímetro de ancho, color blan-
cuzco, de superficie áspera y surcada por finas telangiectasias.

Anatomía patológica: Especimen de la mejilla izquierda la cual
muestra epidermis con hiperqueratosis (con áreas de paraqueratosis)
zonas de atrofia del cuerpo malpighiano que alternan con zonas de
alargamiento de proyecciones papilares con hiperpigmentación focal
de la capa basal.

La derm is superior presenta en su parte superior acun1ulos de
melanoforos y un infiltrado inflamatorio crónico perivascular. No
hay degeneración carcinomatosa.

Di~nóstico histopatológico: Xeroderma Pigmentosum.
Otra biopsia presentó: Carcinoma basocelular pigmentado pro-

cedente de la mejilla derecha.
Tratamiento: Protección solar, crema con antipirina, Arovit

t. i. d., Celestone y Efudix.

CASO No. 3
S.M.V.

Niña de ocho años de edad, mestiza, procedente del rincón
Chavón de la sección El Cuey (El Seybo) que acude a la consulta el
4 de noviembre de 1966 por preocuparle sus lesiones.

Refiere que el padecimiento le comenzó hace siete años (a la
edad de un año) apareciéndole "pecas" y posteriormente se le afec-
taron los ojos y la nariz.

Al examen físico se observa una dermatosis polimorfa consti-
tuida por moteado de piel hiperémica difusa con engrosamiento de
la misma y neoformaciones. Presenta además ulceraciones y prurito
de evolución crónica, blefaroconjuntivitis y rinitis.

Anatomía Patológica; En especimen del muslo izquierdo se
encuentra epidermis con hiperqueratosis, atrofia con aplanamiento
de las proyecciones, aumento en mota de la melanina en la capa ba-
sal. Dermis superior luce edematosa con discreto infiltrado linfocita'
rio perivascular. Se observa rayos melanoforos. No hay degeneración
carcinom'atosa.

Di~nóstico Histopatológico:' Xeroderma Pigmentosum.

CASO No. 4

G.J.M.
Niña de cinco años de edad, mestiza, procedente de Santo Do-

mingo, que acude a la consulta el día 9 de septiembre de 1967 debi-
do a lesiones culfineas. '

Informa la madre que a los pocos meses de nacid~ le comenza-
ron a salir lesiones pigmentarias en la piel las cuales han ido empeo-
rando.

Se aprecia una dermatosis generalizada que afecta también a los
anexos. Presenta además una conjuntivitis bilateral.

Anatom(a Patológica: Especimen tomado de la punta de la
nariz demuestra epidermis' atrófica y parcialmente ulcerada. El der-
mis presenta una neoplasia epitelial'constituida por islotes de células
basa les y basaloides, dispuesta en empalizada periféricamente. No
hay diferenciación especial. El estroma es de tipo inflamatorio. La
lesión no ha sido extirpada totalmente en el fragmento recibido.

Diagnóstico histopatológico: Epitelioma basocelular en Xero-
derma Pigmentosum. Observación: La lesión es muy pigmentada.

Otras biopsias presentan:

1) Carcinoma epidermoide en Xeroderma Pigmentosum.
2) Hema~'gioma de la,lengua.
3) Granuloma piogénico procedente del labio inferior.
Su tratamiento médico consistra en 5 FU, Uvalloción, antibió-

ticos tópicos, Efudix y esteroides tópicos.
Esta paciente fue sometida, a lo largo de su asistencia en este

centro, a 47 sesiones de curetaje de lesiones cutáneas.

CASO No. 5
M.D.

Niño de tres años de edad, varón mestizo, procedente de El
Seybo es traído a consulta por presentar lesiones de piel el día 4 de
noviembre de 1966.

Al interrogatorio sale a relucir el hecho de que hace dos años y
medio al paciente le comenzaron a salir "pintas" en la cara. Después
se le pusieron "colorados" los ojos y se le "peló" el labio superior.

Al examen físico se aprecia una dermatosis polimorfa consti.
tuida por numerosas vesículas y ulceraciones, toda la piel está seca y
"manchada". Abdomen abultado, se observa al niño rascarse por lo
que se deduce la existencia de prurito. Presenta además sus conjunti-
vas oculares y parpebrales congestionadas;

Anatom(a Patológica: En especimen tomado de la espalda se
encuentra epidermis con hiperqueratosis, atrofia del estrato Malpi-
ghiano con aplanam iento de las proyecciones epidérm icas. La basal
muestra aumento de melanina en algunas zonas. Dermis superior
luce edematosa sin inflamación. Se observan acumulos de melano-
foros. No hay degeneración carcinomatosa.

Di~nóstico histopatológico: Xeroderma Pigmentosum. Trata-
miento: Penicilina.

CASO No. 6
S.G.G.

Paciente de un año y medio de edad, hem bra mestiza proce-
dente de Higüey, es traída a consulta el día 12 de noviembre de
1975 por presentar lesiones crónicas de la piel.

Al interrogatorio nos revela que las lesiones comenzaron a salir-
le hace ya muchos meses.

Al examen f(sico se aprecia una dermatosis diseminada a cara y
tronco. Las lesiones están constituidas por zonas hiperpigmentadas

algunas de las cuales están cubiertas por costras gruesas.
Anatom(a Patológica: Un especimen tomado de la espalda

muestra epidermis con marcada hiperplasia y cubierta por escamo-
costra en los bordes del especimen. En el centro del mismo'hay atro-
fia y desaparición de la granulosa a este nivel con alteraciones de los
queratinocitos los cuales aparecen teñidos, sus núcleos picnóticos y
el citoplasma hinchado. El dermis papilar está adematizado confor-
mación de dos pequeñas ampollas subepidérmicas y presencia de
numerosos fibroblastos, algunos multinucleados por reunión de ellos
y varios otros lucen núcleos bizarros. En el resto del cutis se ven in-
filtrados linfohistiocitarios perivastular y perianexiales con neutrofi.
los que se disponen igualmente entre las bandas de colágeno. No hay
signos de malignidad.

Diagnóstico Histopatológico: Xeroderma Pigmentosum.
Tratamiento: Protección solar con fórmula No. 2; vaselina sim-

ple y calcio.

CASO No. 7
M.O.M.

Paciente de 5 años de edad, hembrita mestiza, procedente de
San Juan de la Maguana, es traída a consulta el día 31 de enero de
1972 por presentar múltiples lesiones de la piel.

Nos informa que desde el nacimiento le fueron apareciendo es-
tas lesiones de la piel.

Al examen Usico se constata la presencia de una dermatosis ge-
neralizada constituida por lesiones hiperpigmentadas del tamaño de
cabezas de alfiler. Presenta trastornos visuales y fotofobia.

Anatomía Patológica: Especimen tomado del antebrazo dere-
cho muestra epid~rmis con hiperqueratosis, adelgazamiento del cuer-
po mucoso e hiperpigmentación de la basal. Dermis luce crónica-
mente inflamada y con aumento de melanoforos.

Diagnóstico Histopatol6gico: Xeroderma Pigmentosum.
Otras biopsias presentaron lesiones tumorales grandes y peque-

ñas compatibles con Carcinoma Epidermoide y dermatosis.
La paciente fue tratada con Uval, 5 FU, y fue instruida en pro-

tección solar.
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CASO No.8
F.A.C.O.

Paciente de 13 años de edad, masculino, de raza mestiza, pro-
cedente de San Francisco de Macor(s, ácude a consulta el d(a 13 de
abril de 1974, por presentar lesiones de piel.

Refiere que desde hace 2 años tiene manchas hipercrónicas que
luego se cubrían de costras. Desde hace 4 meses desarrolló neofor-

maciones tumorales eritematosas, una de las cuales se lastima ma-
nualmente y presenta áreas de necrosis.

Al examen físico se aprecia una dermatosis polimorfa disemina-
da en cara y tórax, constituida por máculas hipercrónicas, numero-
sas costras de color pardo y neoformaciones tumorales de aproxima-
damente 1.5 centímetros y placas necróticas cubiertas por costras
hemc1ticas. Presenta además irritación conjuntival y pterigium.

Anatom(a Patológica: En el record no aparece el reporte, pero
s( el diagnóstico.

Diagnóstico Histopatológico: Xeroderma Pigmentosum, carci-
noma de células basales y queratosls act(nica.

Su tratamiento consistió en protección solar.

CASO No. 9
F.M.R.O.

Paciente masculino de 4 años de edad, mestizo, procedente de
Las Matas de Farfán, es traído a consulta el día 6 de mayo de 1974,
por presentar lesiones cutc1neas. .

Nos indica la madre que las lesiones tienen varios años de evo-
lución. Hay historia de la misma enfermedad en un hermano.

Al examen Hsico se observa una dermatosis generalizada más
acentuada en cara, tronco y brazos, constituida por manchas hiper-
crómicas. Presenta ademc1sfotofobia.

Anatom(a Patológica: Un especimen tomado de la espalda
muestra epidermis con hiperqueratosls, adelgazamiento del cuerpo
mucoso e hiperpigmentación de la capa basal.

Dermis luce crónicamente inflamada y presenta aumento .de
melanóforos.

Diagnóstico Histopatológico: Xeroderma Pigmentosum.
Se instruye al paciente a protegerse del sol.

CASO No. 10
M.H.R.

Paciente femenino de 23 años de edad, mestiza, procedente de
Ban(, acude a consulta el d(a 7 de junio de 1974, por desear curarse
de la piel.

La paciente nos dice que su padecimiento se inició hace 13
años con la aparición de lo que ella llama "ñáñaras" que han ido au-
mentando.

Al examen Hsico apreciamos una dermatosis diseminada a ex-
tremidades superiores, tórax superior, base del cuello y región retro-
auricular derecha. La misma-está constituida por escamas adheren-
tes, atrofia, neoformaciones vegetantes con bordes netos y distrofia
ungeal. La paciente luce en mal estado general.

Diagnóstico: Xeroderma Pigmentosum con epitelioma espino-
celular. .

Su tratamiento consistió en pomadas e inyecciones no especi-
ficad as.

CASO No. 11

r.C.U.D.
Paciente masculino de 12 años de edad, mest.lzo, procedente de

EI(as Piña, es traído a la consulta el día 23 de noviembre de 1971,
por presentar lesiones de la piel.

Informa la madre que desde la edad de 6 años le han ido apare-
ciendo lesiones en la piel.

Al examen físico se aprecia una dermatosis con diseminación a
cara y brazos constituida por lesiones hipercrómicas redondeadas,
pequeñas y agrupadas.

Diagnóstico: Xeroderma Pigmentosum.
Su tratamiento consistió en evitar coger soJ'y Uval.

CASO No. 12
M.D.C.

Paciente femenino de 6 años de edad, raza negra, es tra(da a
consulta el día 4 de noviembre de 1966, procedente de El Seybo.

Al interrogatorio se nos dice que desde hace cinco años estc1n
apareciéndole "pecas".

Al examen Hsico se aprecia una dermatosis polimorfa generali-
zada constituida por máculas y sequedad de la piel. Presenta ademc1s
rinitis y queratoconjuntivitis.

Anatom(a patológica: Un especimen de piel tomada de la pier-
na izquierda muestra la epidermis con hiperc:¡ueratosis, cuerpo mal-
pighiano de grosor normal, aplanamiento de las proyecciones'epidér-
micas e hiperpigmentaclón de la basal. El dermis luce edematoso y
en su tercio superior presenta inflamación crónica perivascular y
acumulos de melanóforos.. No l:1aydegeneración carcinomatosa.

Diagnóstico histopatológico: Xeroderma Pigmentosum.
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CASO No. 13
R.A.T.

Paciente (masculino de 5 años de edad, de raza mestiza, acude a
consulta el día 17 de noviembre de 1966, procedente de Villa Alta-
gracia, a examinarse de la piel.

Al interrogatorio se nos dice que a la edad de 5 meses comenza-
ron a salir le "pintas" en la cara que luego se generalizaron. A la edad
de 9 meses comenzó a tener molestias al ser expuesto a la luz solar.

Al ex'.amen Usico se aprecia una dermatosis generalizada consti-
tuida por múltiples manchas hipercrómicas con el aspecto de eféli-
des. Presenta además fotofobia, lagrimeo, rinitis crónica y conjunti-
vitis. Tiene opacidad en ambas córneas.

Anatom (a patológica: Un especimen tomado del tronco presen-
ta epidermis con moderada hiperqueratosis. El estrato malpighiano
luce adelgazado y hay zonas con desaparición de las proyecciones
epidérmicas. La basaI luce hiperpigmentada. El dermis superior luce
edematoso con inflamación crónica. Se observan escasos melanófo-
ros.

Diagnóstico histopatológico: Xeroderma Pigmentosum.
Se le indica un tratamiento a base de 30 gramos de crema Nivea

y r gramo de Antipirina.

CASO No. 14
R.M.C.

Paciente masculino de 19 años de edad, raza negra, procedente
de EI,Seybo, acude a consulta el día 14 de noviembre de 1966 con
el propósito de examinarse de la piel.

El paciente nos informa que desde su primer año de vida co-
menzaron a salir le manchas moteadas de color achocolatado, luego
se le 'enfermaron los ojos y la nariz. Hace aproximadamente tres
años le apareció en la parte derecha del labio una úlcera que ha ido
creciendo hasta llegar á la barbilla.

Al examen Usico se observa una dermatosis polimorfa consis-
tente en efélides achocolatadas, hiperem ia difusa, piel engrosada y
ulceraciones de evolución crónica. Presenta además blefaroconjunti-
vitis y rinitis purulenta. Se constatan ulceraciones en el labio inferior
derecho.

Anatom(a patológica: Un especimen tomado del labio inferior
presenta epidermis con hiperqueratosis, atrofia, aplanamiento de las
proyecciones epidérmicas e hiperpigmentación de la basal. El dermis
presenta edema y acumulos de melanóforos en su tercio superior.
No hay degeneración carcinomatosa.

Diagnóstico histopatológico: Xeroderma Pigmentosum. Otra'
biopsia demostró epitelioma espinocelular.

CASO No. 15
F.M.U.

Paciente femenino de 4 años de edad, mestiza, procedente de
El Seybo, es traída a la consulta el día' 4 de noviMlbre de 1966, por
padecer de enfermedad de la piel. .

La madre nos informa que desde hace 3 años comenzaron a sa-
lirle "pecas" y que tiempo después se le enfermaron los ojos.

Al examen físico se pudo apreciar una dermatosis polimorfa ge-
neralizada constituida por máculas, neoformaciones y excoriaciones
evidencia de rascado. Presenta además inflamación de las conjuntivas
oculares y palpebrales (blefaroconjuntivitis) y rinitis purulenta.

Anatomía patológica: Las secciones de piel muestran la epider-
mis con hiperqueratosis, aplanamiento de las proyecciones epidérmi-
cas y zonas hiperpigmentadas en la basal. El dermis luce edematoso
con infiltrado crónico perivascular y con acumulos de melanóforos.
No hay degeneración carcinomatosa.

Diagnóstico histopatológico: Xeroderma Pigmentosum.

CASO No. 16

).A.C.S.
Paciente masculino, de 10 años de edad, raza mestiza, proce-

dente de San Pedro' de Macorís, es traída a consulta el 9 de,octubre
de 1968, para examen de"la piel.

Al interrogatorio se nos informa que desde hace 3 años el pa-
ciente sufre de ulceraciones y ampollas en los labios después de
tomar el sol.

Al examen Usico se describe una dermatosis diseminada a cara

y tronco constituida por eritema, hiperpigmentaciones, ulceraciones
de la nariz y queilitis solar.

Anatpm(a patológica: Secciones de piel muestran epiderm is
con hipe;queratosis, atrofia e hiperpigmentación de la basal. El der-
mis muestra discre!o infiltrado inflamatorio perivascular a células
redondas y un inicio de degeneración basofflica del colágeno.

Diagnóstico histopatológico: Xeroderma Pigmentosum.
Tratamiento:
1) Antibiótico (Terram icina).
2) Fisohex.
3) Protección solar.
4) Carfusín.
5) Poolex.
6) Malen 250 mg.
7) Neomicina tópica.

CASO No. 17
N.R.M.

Paciente de 5 años de edad, femenino, raza mestiza, proceden-
te de El Seybo, es traída a consulta el d(a 30 de julio de 1971, por
alteraciones de la piel.

Refiere el padre que desde hace 2 años le comenzaron a apare-
cer manchas en la cara, tronco y extremidades con dificultad para la
visión durante el día.

Al examen Usico presentó una dermatosis generalizada consti-
wida por numerosas eflorescencias hipercrómicas escamosas de evo-
lución crónica.

Anatom(a patológica: Especimen del brazo derecho muestra
epidermis con hiperqueratosis, adelgazamiento del cuerpo mucoso e
hiperpigmentación de la basal. El dermis luce crónicamente inflama~
do y presenta aumento de los melanóforos.

Diagnóstico histopatológico: Xeroderma Pigmentosum.
El tratamiento consistió:

1) 5 FU tópico.
2) Uvalloción.
3) Protección contra el sol.

CASO No. 18
A.R.P.

Paciente femenina de 11 años de edad, de la raza mestiza, pro-
cedente de Azua, concurrió a la consulta el día 30 de noviembre de
1973, para ser atendida de la piel.

Su padecimiento se inició hace 8 años cuando comenzaron a
aparecer manchas que se diseminaron rápidamente. Ha presentado
crisis convulsivas en tres oportunidades precedidas de dolor cólico
abdominal.

Al examen físico de la paciente se observa una dermatosis poli-
morfa diseminada a cara, tronco y extremidades, constituida por
manchas hipercromicas puntiformes y escamosas.

Costras hemáticas. Evolución crónica.

Anatom(a patológica: Especimen procedente de la espalda epi-
dermis con hiperqueratosis, adelgazam'iento del cuerpo mucoso e hi-
perpigmentación de la basal. El dermis luce crónicamente inflamado
y presenta aumento de los melanóforos.

Diagnóstico histopatológico: Xeroderma Pigmentosum.
Tratamiento:
1) No coger sol.
2) Loción Uval.

CASO No. 19

F.).).
Paciente masculino, de 2-1/2 años de edad, raza mestiza, pro-

cedente de El Seybo, es traído a consulta el d(a 2 de octubre de
1974, para examen de la piel.
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Se nos informa que desde hace un año comenzaron a aparecerle
lesiones cutáneas principalmente en la cara. Refiere tener una her-
mana con la misma enfermedad.

Al examen Hsico se aprecia una dermatosis, generalizada, más
acéntuada en la cara, constituida por eflorescencia, máculas hiper-
cr6micas y neoformaciones de 2 mm. a 2 cm.

Presenta 'además conjuntivitis y fotofobia.
Anatom(a patológica: ,Especimen procedente del brazo muestra

sección de piel la cual presenta epidermis con hiperqueratosis, adel-
gazamiento del cuerpo mucoso e hiperpigmentación de la basal. El
dermis luce crónicamente inflamado y presenta aumento de melanó-
foros.

Diagnóstico histopatológico: Xeroderma Pigmentosum. Luego
se diagnosticó carcinoma espinocelular.

Tratamiento:
1) Lederform D.
2) Deco Oabón I(quido).
3) Eritrarco, ungüento oftálmico de Auromicina.
4) Protección contra el sol. Usar lentes oscuros.

RESULTADOSy CONCLUSIONES

Hemos pasado revista a la literatura actual sobre el te-
ma del Xeroderma Pigmentosum y se han expuesto los ca-
sos vistos y diagnosticados en el Instituto Dermatológico.

La casu(stica está compuesta por un total de 19 casos
de los cuales 17 tuvieron una confirmación histopatológica.
Notamos que el S7%de los casos iniciaron sus síntomas en

\

sus primeros dos años de la vida. La manifestación inicial
más frecuente fue la aparición de lesiones hipercrómicas
que se vio en 18 de los casos (el otro se inició con zonas
hipocrómicas). Es de notar que al momento de la consulta
inicial sólo se reportan Efélides en el 84%y que el dato an-
terior es un dato a base de la historia. Aparecía la fotofobia
en 11 de los pacientes,o sea, en el 57%. Es importanteel
hecho de que no se reportó nunca una historia de reacción
anormalmente severa del tipo de quemadura sol~r. Eso nos
hace sospechar una baja incidencia del Síndrome de De
Sanctis-Cacchione en la población xerodérmica dominica-
na. De hecho, sólo en un caso hubo reportado un problema
neurológico y fueron episodios "convulsivos" (según la ma-
dre). Esto no está incluido en el síndrome y sólo se conocen
unos tres casos en la literatura de convulsiones asociadas al
Xeroderma Pigm~ntosum.

En la esfera tumoral, la malignidad méÍSfrecuente de la
serie lo fue el carcinoma espinocelular presentándose e,nel
33 % de los pacientes y siendo el 50% del cáncer diagnostica-
do. Es sorprendente que se tengan dos casos de un tumor
que en otras series es considerado raro, el Hemangioma
(igual incidencia que el carcinoma basocelular). Otro dato
sorpresivo fue encontrar sólo un caso de queratosis act(nica;
pero eso lo atribuimos a la creencia de que los médicos no
indicaban la biopsia si cl(nicamente pensaban en este diag-
nóstico.

La mayoría de los tumores aparecieron en los pacientes
que habían comenzado sus síntomas temprano en la vida,
aun cuando la actual muestra no satisface los requisitos es-
tadísticos para afirmarlo.

El tipo de tumor tampoco tenía que ver ni con la edad
de inicio ni con la duración del cuadro.

La existencia de un paciente de 30 años de edad que
dijo haber tenido una hermana con un problema similar que
falleció a los 30 años de edad nos hace pensar en la posibili-
dad de que estos pacientes pertenezcan a un grupo de com-
plementación distinto al del resto de los casos.

Otros datos que nos llamaron la atención fueron la pre-
sencia de varioscasos de rinitis crónica y la incidencia de le-
siones labiales. Estas son cosas que no se mencionan espec(-
ficamente en la literatura.
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