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RESUMEN

El xeroderma pigmentoso es una afeccién genética poco frecuente que traduce la
hipersensibilidad celular a la radiacién ultravioleta en asociacion con una anormal
reparacion del acido dexosirribonucleico, y que produce pecosidades, fotofobia y
subsecuentemente cambios neoplasicos en zonas expuestas al sol. En este trabajo
se presenta el primer caso reportado en Cuba en un nifio de 5 afios de edad, con
la entidad clinica en su forma mas severa de manifestarse, el sindrome de Sactis
Cacchione, que involucra las manifestaciones cutaneas y oculares con trastornos
neurolégicos y somaticos graves, y provoca dafos letales.

Descriptores DeCS: XERODERMIA PIGMENTOSA; SINDROME DE
COCKAYNE.

El xeroderma pigmentoso es una han detectado menos de 60 casos. En Cuba
enfermedad cutdnea de origen genético, conno se habia reportado ningln paciente con
patron de herencia autosémico recesivo, este sindrom&®
gue se traduce por una hipersensibilidad Sus caracteristicas clinicas principales
marcada a las radiaciones ultravioletas, con incluyen: deterioro progresivo del sistema
aparicién de lesiones semejantes a pecasnervioso con convulsiones, ataxia, es-
hiperpigmentacién, queratosis, lesiones pasticidad e incoordinacion, hiporreflexia o
malignas y cicatrices atroficas limitadas en arreflexia, microcefalia, trastorno del
su inicio a las zonas expuestas a la luz solar, crecimiento moderado o importante, retraso
hasta posteriormente generalizarse; antesmental, sordera neurosensorial, desarrollo
de los 30 afios tienen un alto riesgo de sexual inmaduro, inteligencia baja y
incremento de carcinoma celular, de células lesiones cutdneas en las regiones expues-
escamosas 0 melanonias. tasl34

Existen diferentes variedades de esta Se postula que este sindrome se origina
afeccion; la forma de presentacién mas por un defecto en el proceso de escisién y
severa se conoce como el sindrome dereparacion del acido desoxirribonucleico
Sanctis-Cacchione, entidad que es muy (ADN) que presumiblemente es la base del
poco frecuente en el mundo, pues sélo se deterioro de la piel tras la exposicion a la luz
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ultravioleta. El pronéstico de esta forma
clinica de xeroderma es grave, con peligro
para la vida en etapas tempranas.

El diagndstico prenatal es posible y se
ha llevado a cabo en otros pais&s.

REPORTE DEL CASO

Se presenta un paciente que acude a
consulta de nuestro centro hospitalario, de
5 afios de edad, mestizo, natural de Santiago
de Cuba; madre de 23 afios, sana, con el
Unico antecedente patoldgico familiar de una
sobrina con sordomudez; padre de 27 afos,
sano, sin antecedentes patolégicos
familiares. Se detectd consanguinidad entre
ambos (primos paternos). El paciente es el
unico hijo de este matrimonio nacido de un
parto a término distécico, con un peso
de 2 760 g, que presento cianosis, por |0 Fig. Lesiones tipicas de ia enfermedad.
que se utilizaron maniobras de resucitacion;
llanto retardado, con buena succion y
alimentacion. La madre refiere que desde
los 26 dias de nacido comenzd a presentar
una erupcion eritematosa en regiones
expuestas al sol, que luego se fueron
tornando de color oscuro, y se gene-
ralizaron, con la aparicién posterior de
lesiones malignas tumorales.

Examen oftalmolégico. Presenta fo-
tofobia, hendiduras parpebrales pequefias
en ambos 0jos, hipertrofia de la conjuntiva
dorsal a expensas de péarpados inferiores,
telangectasias conjuntivales bilaterales,
mayor en ojo izquierdo, pigmentacion
redondeada de esclera cerca del limbo
cérneo-esclerar, corneas opacificadas en
sus mitades inferiores y parcialmente
vascularizadas, camara anterior formada en
ambos 0jos, pupilas isoconicas con reflejos
. perezosos; al dilatar la pupila no se

Examen dermatoldgico. Presenta una gnseryaron sinequias; los medios acuosos,
erupcion generalizada que respeta axilas y cristalino y vitreo, estan transparentes.
genitales externos, caracterizada por Examen neurol6gico. Muestra retardo
aumento de la pigmentacion, entremez- psicomotor, camind a los 18 meses, primeras
cladas con areas de hipopigmentacion y palabras a los 2 y medio afios. Actualmente
regiones con atrofia. Se observan también g, lenguaje es muy escaso, explosivo y con
escamas y telangiectasias generalizadas.dislalia. Presenta hiporreflexia generalizada
Hay mudltiples cicatrices en antebrazos y y espasticidad que se acentGan en la
cara, como secuelas de extirpacion de marcha: sélo apoya la punta de los pies,
carcinomas epidermoides (fig.). ademds de ataxia, hiperquinesia marcada,

EXAMEN FiSICO
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microcefalia con circunferencia cefélicade pequefias que la de la piel hiperpig-

46 cm, respuesta plantar en abanico. mentada.
EXAMENES COMPLEMENTARIOS QUE ,
CORROBORARON SU DIAGNOSTICO DISCUSION

Estudio psicoldgico. Por la escala de Los hallazgos verificados en el
desarrollo de Gesell, se obtuvo un cociente examen fisico del paciente, asi como la
de desarrollo general de 35, lo que implica hjstoria natural de la enfermedad y los
un retardo severo. resultados de los examenes comple-

Electroencefalograma. Suefio inducido mentarios, apuntan claramente hacia el
en etapa Il, anormal, lento, bioccipital, diagnéstico de este raro sindrome.
inconstante con puntos lentos que se La entidad ha sido reportada por todos

generalizan. los autores que la han descrito como de
Estudio cromatografico en orina. Se evolucion torpida y grave, en la que fallecen

observa presencia de glicina. estos pacientes antes de la pubertad por
Estudio cromatografico en sangre. Se neoformaciones.

aprecia presencia de lisina en suero. El diagndstico prenatal es posible y se
Estudio cromosémico. Normal. ha llevado a cabo en otros paises, al basarse

Cultivo de tejidos. No se obtuvieron en el hecho de que los fibroblastos normales
resultados por no haber crecimiento de la de la piel, al cultivarlos, tienen la propiedad

muestra. de reparar las escisiones, lo que esta
Pruebas audiométricas. Sordera ausente en este trastorno, lo cual no se ha
neurosensorial. podido realizar en Cuba.
Examen histopatolégico de la piel al Para concluir diremos que:

microscopio de luz. Ligera hiperqueratosis, .
discreto edema focal intercelular de que- 1. Los resultados del examen fisico y de

ratinocitos y células basales con incon- los co}mplementa}nos, demuestran el
tinencia pigmentaria diagnostico del sindrome de Sanctis-
Cacchione.

Examen histopatologico por micros- Teniendo en cuenta la no posibilidad

cgpladeletctromcla. Piel hlperplgtm:jgntleitlje:j; actual del diagnostico prenatal de esta
abundantes melanomas en estadio € afeccién en Cuba y su grave pronés-

maduracion, alteraciones de formay tamafio tico. s6lo un adecuado asesoramiento

mentoso, piel hipopigmentada: mela- adopten en lo adelante una correcta
nocitos con escasez melanogénicay mas  conducta reproductiva.

SUMMARY

Xeroderma pigmentosum is a rare genetic affection that transforms cellular
hypersensitivity to ultraviolet radiation in association with an abnormal repairing
of the desoxyribonucleic acid, and that produces freckles, photophobia and,
subsequently, neoplasitc changes in zones exposed to sunlight. In this paper it is
reported the first case detected in Cuba in a five-year-old child suffering from
the most severe manifestation of this disease, the Sanctis Cacchione’s syndrome,
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which involves skin and ocular manifestations with serious somatic and
neurological disorders and provokes lethal damages.

Subject headings: XERODERMA PIGMENTOSUM; COCKAYNE SYNDROME.
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