XERODERMA PIGMENTOSO: UNA ENFERMEDAD RARA
A PROPOSITO DE UNA SERIE DE 8 CASOS
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Introduccion

El Xeroderma Pigmentoso (XP) es una enfermedad rara que se hereda de manera autosomica recesiva producida por mutaciones en genes
implicados en la reparacion del ADN que va a producir una sensibilidad extrema a la luz ultravioleta. Fue descrita por primera vez por Hebray
Kaposi en 1874. Se caracteriza por alteraciones de la pigmentacion cutanea con una mayor propension al desarrollo de carcinoma de células
basales, carcinoma celular escamoso y melanoma. A nivel ocular son frecuentes las queratitis y en casos avanzados la insuficiencia limbica

puede provocar graves opacificaciones corneales.

Datos generales

Epidemiologia

Clinica dermatologica

Europa y Norteamerica: 1/1.000.000

Japon, Oriente Medio, Africa del Norte e
India: 1/22.000

Hiperpigmentacion
Envejecimiento
Carcinoma basocelular
Carcinoma escamoso
Fibrosarcoma
Melanoma

Clinica ocular

- Atrofia palpebral

- Tumores palpebrales

- (Cornea sicca

- Opacificacion corneal

- Queratitis por exposicion
- Pterigion

- Carcinomas basocelulares
- Neoplasia escamosas de la superfice ocular
- Melanoma conjuntival

259% afectacion
neurologica

- Melanoma orbitario amelanotico

Fisiopatologia

uvVv

5' —— 3’

3’#5*

Dano en el ©  Excision del DNA
DNA dafado
5" 3 5 3
3 d

Polimerizacion de

DNA
3]‘
5."

2]

DNA polimerasa

51_

3!

& Union de ambos
|

DNA ligasa

extremos
5 e—— 3"
3 5

/ genes:
XPA - XPG

carcinogenesis
Envejecimiento celular
Funciones celulares
ERINEIER

POLIMERASA



CASOS CLINICOS

Paciente de 25 anos que acudio con XP avanzado sin
percepcion luminosa. El cuadro se inicio a los 4 anos.
Se observaron lesiones carcinomatosas en ambos
parpados.

Ptisis bulbi en AO.

Fallecio un aino despuées de la visita.

Paciente de 17 anos con XP muy avanzado. El cuadro se
inicio al ano y medio. No PL.

Tumoracion blanquecina en OD.

Tumoracion de aspecto carcinoide a la eversion en Ol.
Sarcoma de Kaposi en la nariz.

Fallecio 2 meses después de la visita.

Paciente que acudio con 22 afios por primera vez
Padres consanguineos.

OD: 0,06 20°2-1-8=0,5 OI: Movimiento de mano
Queratoplastia laminar Ol de 10 mm.
3 anos después:

OD:-8=0,05 OI: 0,1
Queratoplastia laminar OD de 10 mm.
Al mes y medio OD: 0,06 1252-6-5,5=0,15

202-3,5+2=0,35

AP de AO: DISQUERATOSIS EPITELIAL

La paciente no volvio a mas controles.

La afeccion empezo a los 2 anos.

Extirpaciones de carcinomas, melanomas y melanosarcomas en cara,
cuero cabelludo y antebrazo izquierdo.

Exanteracion OD tras varias recidivas de carcinoma espinocelular en
conjuntiva bulbar.

Ol: -1,50 = 0,6.

Tumoraciones a nivel de conjuntiva bulbar con invasion corneal.

QX: Extirpacion de tumoraciones (no AP) y recubrimiento mucosa
retrobalano prepucial al no disponer de conjuntiva ni mucosa bucal. Se
practico betaterapia.

Buen resultado postoperatorio. No recidivas al aiio de seguimiento.
No mas visitas.

OD: MM Olcc: 0,4
Acude con 8 anos. El cuadro empezo6 a los 2. PIO de 35mmHg.
Papilas palidas (OD mas que OI)
Trabeculectomias en AO.
Extirpacion de epitelioma en OD.

14 anos despues

OD: +5=0,02

El paciente acude por ultima vez a los 23 anos con el injerto
totalmente opacificado. En Ol presentaba una tumoracion limbica

El paciente fallecio un ano después.



Paciente de 20 anos.

Aparicion de las lesiones a los 3 anos.
Multiples lesiones dermatologicas,
ectropion cicatricial.

Se decidio no tocar el Ol.
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OD: No PL | Olcc: 0.7 AP: Composicion de tejido cicatricial y

| lipoideo sin signos de malignidad.

Reseccion de tumoracion + QPP
reconstructiva de 9,1mm

El paciente fallecio un ano después de la
= intervencion.

Varon de 24 anos de origen arabe.
8 A.F. : Padres son primos.
M.C. : Segunda opinion por péerdida de AV progresiva Ol de meses.

AGUDEZA VISUAL:
OD=0,75 30° -125 +0,50=0,95 N°
Ol = 0,06 90° -6,00 +2,50=0,09 N°

Varon de 26 anos de origen
arabe.

A.P. : Cirugia corneal AO +
cirugia de tumor palpebral
OD (hace 14 anos).

A.F. : Padres son primos.

progresiva OD desde hace

DE LA RETRACCION DE PARPADO CON meses.
INJERTO DE PIEL AGUDEZA VISUAL :

OD =0,055 NO mejora
con correccion  N°6
Ol=0,1 150° - 10,00 +

3,00 =0,45 N°1

EXTIRPACION TUMOR CONJUNTIVAL PIGMENTADO NASAL

EXTIRPACION PSEUDOPTERIGION TEMPORAL
QUERATECTOMIA LAMELAR SUPERFICIAL

MB AMNIOTICA + CRIOTERAPIA CONJUNTIVAL

QUERATOPLASTIA LAMELAR ANTERIOR
(DALK) PERITOMIADE 2 A8H + MB
I()TIA

Anatomia Patologica:
Lesion intraepitelial
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Conclusiones
1. El xeroderma pigmentoso es una enfermedad rara que produce una hipersensibilidad a la luz
ultravioleta que aparece en los primeros aflos de vida = DETECCION

2. En estos pacientes debe evitarse la exposicion al sol ya que puede producir importantes
lesiones tanto dermicas como oculares. Se realizara mediante cremas protectoras, vestimenta
especial contra rayos UV, cambios en el estilo de vida > PREVENCION

3. A nivel oftalmologico puede provocar la aparicion de tumores en la superficie ocular asi como
insuficiencia limbica, que va a traducirse en graves opacidades corneales. En estos casos la
QPP, la DALK o la queratectomia superficial son utiles para recuperar la transparencia corneal

y la membrana amnioética o mucosas autologas (bucal, vaginal, prepucio) para reemplazar el
tejido extirpado > TRATAMIENTO

“Ninos de la
luna”

4. El seguimiento tiene que ser estrecho debido a la alta tasa de recurrencias 2 RECIDIVAS

5. Se trata de una enfermedad potencialmente mortal si no se toman las medidas adecuadas ni
se realiza un abordaje multidisciplinar de la enfermedad > MAL PRONOSTICO
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