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CASO CLINICO

* PRIMAVERA 2012: Primera visita
® Urgencias pediatricas ---- Urgencias Dermatologia

® Varon 5 anos

® Natural de Marruecos

® 1 afo en Espafia. Situacion irregular

* BARRERA LINGUISTICA




Diagnadstico Diferencial

A) FOTOSENSIBILIDAD

XERODERMA PIGMENTOSO

SINDROME DE COCKAYNE
SINDROME DE SENSIBILIDAD-UV
TRICOTIODISTROFIA

SINDROME DE BLOOM

SINDROME DE ROTHMUND-THOMSON

B) TUMORES

Sindromes genéticos
Xeroderma pigmentoso

Albinismo

Epidermodisplasia
verruciforme

Epidermolisis
ampollosa distrofica

Sd. carcinoma
basocelular nevoide

Sd. de Bazex +

5d. de Rombo
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XERODERMA
PIGMENTOSO

® Fotodermatosis provocada por defectos en la
reparacion del ADN (complejo NER)

® Telomerasa

Cancer Res. 2013 Mar 15;73(6):1844-54. doi: 10.1158/0008-5472.CAN-12-3125. Epub 2013 Jan 3.

Telomere length and telomerase activity impact the UV sensitivity syndrome xeroderma pigmentosum C.
Stout GJ', Blasco MA

) Author information




XERODERMA
PIGMENTOSO

Fotodermatosis provocada por defectos en la
reparacion del ADN (complejo NER)

® Telomerasa

Enfermedad Rara

® 1-2 caso0s/1.000.000 RN en Europa
® 1/40.000-100.000 RN en Japon

Herencia Autosdomica Recesiva

® Mutacion en homocigosis del gen XPC
® Val548Alafs*25 (OMIM 613208)



CLASIFICACION

GRUPO MUTACION OBSERVACIONES

Poco frecuente
XPB 2q21/ ERCC3 (ADN helicasa)  Se ha descrito en Fenotipo

'7a presentan anomahas

neurolégicas

XPD 19q13 /ERCCZ

16p13 /ERCC4

Tasas ne re raciﬁn

del ADN
6p21.1 / POLH (ADN Defecto en la sintesis post-
XV arionte) polimerasa eta) lesion del ADN
Solo manifestaciones

' cutdneas leves  wfpsfomliod
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. COMO EVOLUCIONA?

® Nacimiento : Piel sana

® Infancia (1-5 anos)
® | éntigos, Xerosis
® Telangiectasias
® Maculas hipopigmentadas, atrofia

® [nfancia (5-8 anos)
® Ulceracion

® | esiones premalignas: queratosis actinicas,
gueratoacantomas...




. COMO EVOLUCIONA?

® Infancia-adolescencia (>8 anos)

® Carcinoma Basocelular/Espinocelular
(incluso de la lengua)
® Melanoma, angio/fibrosarcoma

® Adulto ( =20 anos)
® |\etastasis
® |nfecciones

® Complicaciones neurologicas




NEUROLOGICAS (20-30%)

ONCOLOGICAS

¢ TIENE OTRAS

AFECTACIONES?

OFTALMOLOGICAS

Retraso mental/crecimiento
Ataxia

Arreflexia

Sordera

Pulmon
Cavidad Oral
RIAGN

Cerebro
Hematologicas

Hospital General
Universitari d’Alacant
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. COMO SE MANEJA?

EVITAR LA EXPOSICION SOLAR +

I ~ FOTOPROTECCION (fotoliasa)

Suplementos de vitamina D (50.000 Ul/mes)

Complicaciones cutaneas:
v" Cirugia

v" Imiguimod 5% tdpico

v ¢Retinoides altas dosis?
v' Terapia génica




CASO CLINICO

® Plan en Consulta de Dermatologia pediatrica
1. Derivacion a Oftalmologia

2. Fotoproteccion especial

3. Imposibilidad de crioterapia

U

Inicio de Imiquimod

Marruecos ‘ Proxima visita en un ano




CASO CLINICO
® Finales de 2013




CASO CLINICO

® Suspendemos Imigquimod

® Programamos tratamiento quirdrgico bajo anestesia
con sedacion

® 4 intervenciones quirurgicas

® 3 de ellas con OFTALMOLOGIA

13 TUMORES




CASO CLINICO

Marruecos = Pérdida de seguimiento
e Citamos a finales de 2014

®\/olvemos a insistir en:

ot OTOPROTECCIQ“




‘AGENTES FOTOPROTECTORES




PROBLEMAS

® SOCIAL

e ECONOMICO

¢ COMUNICATIVO




CASO CLINICO

®* Finales de 2014
Nuevas lesiones faciales y resto de Superficie cutanea

o

Ingreso Hospitalario : Tratamiento con Imiquimod




CASO CLINICO




EVOLUCION
OFTALMOLOGICA




Manifestaciones oculares
Xeroderma pigmentoso

Las alteraciones oculares incluyen

eQueratitis infecciosas




Caso clinico

* Exploracion Oftalmolodgica

AV: no valorable

BMC Ol: Tumoracion palpebral de
gran tamano que afecta a
parpado inferior izquierdo

- Diversas lesiones conjuntivales de aspecto melanocitico en
conjuntiva de ojo izquierdo

- Opacidad corneal con gran vascularizaciéon en
ambos ojos




Caso clinico

Reseccion quirurgica de la lesion encontrada en parpado
inferior de ojo izquierdo y posterior reconstruccion con injerto
de piel procedente de la espina iliaca antero superior

Asimismo se realiza exéresis de la lesion conjuntival de ojo
izquierdo y colocacion de un injerto de membrana amniotica

Intraoperatoriamente se establece hallazgo de otra lesion en
canto externo que también se eliminé




Trasplante de membrana
amniotica

e Aplicacion de un fragmento de membrana amnidtica
sobre la superficie ocular. Puede aplicarse como
recubrimiento o como injerto




Propiedades de la membrana
amniotica
1 .Efecto tectonico en defectos estructurales extensos
7 .Efecto promotor de epitelizacién (migracion y adhesioén)
3.Aporte e integracion de sustrato estromal

2. .Disminucién de inflamacion y neovascularizacion

5.Disminucion de tejido cicatricial

6.Efecto neuroprotector

/.Barrera antimicrobiana

5.Efecto antialgico

9 Medio para cultivo celular in vivo e in vitro (células epiteliales y limbares)

~ Baja antigenicidad




Discusion

Los pacientes con Xeroderma Pigmentoso tienen una alta
probabilidad de desarrollo tumoraciones malignas oculares a lo
largo de su vida

Realizacion de una exploracion oftalmologica de manera exhaustiva
y periodica

Tratamiento adecuado a cada tipo de lesion

Mantener una adecuada calidad de vida y alargar la esperanza de
vida




EN LA ULTIMA VISITA...







¢ CON QUE NOS
QUEDAMOS?

XERODERMA PIGMENTOSO

¢ Entidad grave, de dificil manejo y pronaostico infausto
e PREVENCION / FOTOPROTECCION

¢ BAJA PREVALENCIA; ALTO IMPACTO

Gran importancia del manejo multidisciplinar

Nuestro paciente
® [alta de recursos

® Pérdidas largas en el seguimiento
* PROBLEMATICA SOCIAL
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