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RESUMEN

Se presenta un caso de Xeroderma Pigmentoso en el Hospital General de Benguela con el objetivo de: Describir las
manifestaciones clinicas y genéticas del Xeroderma Pigmentoso a propésito de un caso atendido en el Hospital General
de Benguela (HGB). Método, se realizé un estudio relato de caso, perteneciente al nivel investigativo exploratorio. Como
técnica de recogida de informacion cientifica se utilizod la historia clinica. Resultados: Se presentd un caso de genoder-
matosis rara encontrada en la pediatria del Hospital General de Benguela, en una nifia de 2 afios de edad. Conclusiones:
El conocimiento de las manifestaciones clinicas y mecanismos genéticos del Xeroderma pigmentoso permiten sospechar
del diagndstico y realizar un oportuno aconsejamiento genético. Los tratamientos actuales no permiten la cura del XP, la
Unica opcion consiste en protegerse del cancer de piel evitando la luz solar. Cuando las manifestaciones cancerigenas
comienzan en etapas precoces de la vida como evidenciamos en el trabajo, el prondéstico es fatal.
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ABSTRACT

A case of Xeroderma Pigmentoso is presented in the General Hospital of Benguela with the objective of: Describing the clini-
cal and genetic manifestations of Xeroderma Pigmentoso with regard to a case attended in the General Hospital of Benguela
(HGB). Method, a case study was carried out, belonging to the exploratory research level. The clinical history was used as
a technique for collecting scientific information. Results: A case of rare genodermatosis found in pediatrics of the Benguela
General Hospital was presented in a 2-year-old girl. Conclusions: The knowledge of the clinical manifestations and genetic
mechanisms of the Xeroderma pigmentosum allow us to suspect the diagnosis and make an opportune genetic counseling.
Current treatments do not allow the cure of XP, the only option is to protect against skin cancer by avoiding sunlight. When

carcinogenic manifestations begin in early stages of life as we show in the work, the prognosis is fatal.
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INTRODUCCION

El Xeroderma pigmentoso (XP) es una genodermatosis
rara causada por un trastorno autosémico recesivo ca-
racterizado por una sensibilidad extrema a cambios in-
ducidas por los rayos ultravioletas en la piel y los ojos.
Ferdinand Ritter von Hebra y Moritz Kaposi describieron
la enfermedad por vez primera en1863, a comienzos del
siglo XIX (Diaz, 2014).

La incidencia mundial es de dos a cuatro nacidos vivos
por milléon de habitantes, aunque varia segun diferentes
regiones geograficas, probablemente por razones étnico-
geneticas, el indice de consanguinidad es alto. Tiene una
prevalencia estimada de 1/1.000.000 EUA en Europa,
con cifras mas elevadas en algunos paises (como Japdn,
Paquistan y Africa del Norte), la tasa en los paises latinoa-
mericanos es mas baja (Diaz, 2014).

Aparece en la infancia o etapa temprana de la nifiez; los
pacientes con XP antes de los 2 afios de edad tienen un
alto riesgo de incremento de Carcinoma celular, de célu-
las escamosas o melanoma (A. 1).Las primeras manifes-
taciones de la enfermedad, se observan entre el sexto
mes y tercer afio de vida en el 75 % de los casos. Se es-
tima ademéas un aumento en el desarrollo de neoplasias
malignas de hasta veinte veces mas, involucrando ce-
rebro, pulmones, tracto gastrointestinal y rifiones. Existe
igual incidencia de hombres que en mujeres (Pescador,
2017).

La gravidez, edad de aparicion y las sefiales clinicas son
muy variables y dependen de la exposicion a luz solar y
del grupo de complementacion.

Segun Ortellao & Rambaldo (2007), el 50% de los indi-
viduos afectados presenta desde los primeros meses
de vida una gran sensibilidad al sol que se traduce en
quemaduras graves y eritema persistente que demoran
semanas en resolverse.

Se trata de una enfermedad provocada por mutacion
genética que eleva en mil veces el riesgo de desarrollar
cancer de piel. El diagnodstico del XP es eminentemente
clinico. Esta condicionado por defectos moleculares in-
trinsecos en la reparacion del DNA celular, dafiado por
efectos luminicos-radiantes con la consecuente acumula-
cion de fotoproductos oncogénicos e inhibicion de genes
supresores del crecimiento tumoral (Pescador, 2017).

El facultativo puede comprobar con ayuda de un analisis
de sangre o del grado de recuperacion del ADN tras la
exposicion a la luz solar; en algunos casos esto permite
incluso determinar el defecto genético que presenta el
paciente (Ortellao & Rambaldo, 2007).

Cuando existen casos de Xeroderma pigmentoso en la fa-
milia, es posible realizar un diagndéstico prenatal, durante
el embarazo, de la enfermedad. Para ello se analizan cé-
lulas fetales del liquido amnidtico obtenidas por medio de
la amniocentesis. Se realiza un estudio del liquido; este
contiene células del feto que pueden evaluarse en lo que
respecta al sistema de reparacion del DNA. Ademas se
pueden hacer pruebas ultraestructurales en laboratorios
especializado de citogenética, para determinar la hiper-
sensibilidad celular, anomalias cromosémicas y defectos
en la reparacion del DNA, métodos confirmatorios mu-
chas veces fuera del alcance nosocomial (Bargazgoitia,
2015).

Son evidentes las manifestaciones cutaneas, oculares y
neurolégicas degerativas asociada de curso e intensidad
muy variables, desde temprana edad, como podemos
observar en nuestro paciente (Fig.2).Las manifestacio-
nes neurolégicas se pueden observar desde la infancia
0 entrada la adolescencia, son hallazgos comunes: la
microcefalia, retraso en el desarrollo psicomotor, epilep-
sia, ataxia, espasticidad, arreflexia y pérdida auditiva.
Representa un reto terapéutico y es indispensable la
participacion médica multidisciplinaria (Pasquale, Ruiz &
Marques, 2011).

En la revision bibliografica no encontramos produccion
cientifica relacionada con el tema en la provincia de
Benguela, Angola.

DESARROLLO

Paciente MRM de 2 afios de edad, femenina, raza negra,
natural de Moxico procedencia rural, con antecedentes
de un parto eutdcico.

Motivo de consulta: Heridas y manchas en la piel.

HEA: La madre refiere que su sintomatologia en la piel
comenzo a los 3 meses de edad caracterizada por pe-
quefias burbujas y picazén. Posteriormente comenzé con
heridas blancas en los ojos. Presentaba un buen estado
general y alimentaba sin dificultades. Presentaba retraso
en el desarrollo del lenguaje y el crecimiento.

Dados positivos al interrogatorio:
- Prurito

- Pérdida de vision

- Secrecion ocular

Dados positivos al Examen Fisico:

Piel y mucosas: multiples lesiones hiperpigmentadas en
forma de esferoide, verrugosas y léntigos en la region de
cabeza, cara, térax y extremidades;
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Presentaba ademas una lesién tumoral de aproximada-
mente 2 cm de diametro en la region periorbital izquier-
da de bordes regulares, bien definidos y el centro de la
lesion ulcerocostrosas con méaculas hipopigmentadas y
exulceraciones en la mucosa del labio inferior. Lesiones
atréficas y alopécicas en el cuero cabelludo, cabello cor-
to, seco y quebradizo.

Examen oftalmolégico
Ojos: O.D- Ectropion + Quimosis grado Il
S/A- Opacidade corneal discreta.

O. E- Con prondstico bastante reservado.

S/A- Hiperemia conjuntival, secrecion seromucosa, la
cérnea com multiples infiltraciones centrales que simulan
una ulcera corneal.

Examenes Complementarios

Hemograma: Hemoglobina 9,3 g/dl. (Disminuido)
Eritrosedimentacion (VSG): 41 ml/h. (Aumentado)
Serologia (VDRL): No reactivo.

HIV: Negativo.

Cultivo bacterioldgico ocular: Positivo a un Estreptococos
betahemolitico.

Tratamiento:

- Medidas destinadas a la proteccion de la luz solar.

Reconocimiento peridédico por parte de los dermatoé-
logos con el objetivo de detectar y extirpar tumores
cutaneos. Sospechosos.

Crioterapia; electro fulguracion; laser; excerises vy
biopsia de las lesiones cancerigenas.

- Resulta de gran importancia los consejos genéticos.

Se present6 un caso de genodermatosis rara encontrada
en la pediatria del Hospital General de Benguela, en una
nina de 2 afos de edad que presentaba ulceraciones,
multiples efélides, queratosis actinicas y lesiones cance-
rigenas principalmente en la cabeza, cara, cuello y extre-
midades. Se observé un retraso evidente en el desarrollo
psicomotor. Se valoré por un equipo multidisciplinario con
especialistas de: pediatria, oftalmologia, dermatologia y
genética.

CONCLUSIONES

El conocimiento de las manifestaciones clinicas y meca-
nismos genéticos del Xeroderma pigmentoso permiten

sospechar del diagndéstico y realizar un oportuno aconse-
jamiento genético.

Los tratamientos actuales no permiten la cura del XP, la
Unica opcion consiste en protegerse del cancer de piel
evitando la luz solar.

Cuando las manifestaciones cancerigenas comienzan en
etapas precoces de la vida como evidenciamos en el tra-
bajo, el prondstico es fatal.
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ANEXOS

A. 1. Xeroderma Pigmentoso.
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