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RESUMEN

Introduccion: el Sindrome de Rothmund-Thomson o Poiquilodermia Congénita es
considerado una genodermatosis poco frecuente, causada por mutacion en el
cromosoma 8q.24.3. Clinicamente se caracteriza por degeneracioén atroéfica y
pigmentacién cutanea anormal, de inicio en la infancia.

Objetivo: describir las caracteristicas clinicas de un paciente con una afectacion
hereditaria con multiples afectaciones dermatoldgicas.

Presentacion de caso: se trata de un paciente masculino de 10 afios edad, con
cambios atroficos multiples en cara desde antes de los 6 meses edad y en las
extremidades y el tronco, ademas presentan fotosensibilidad, cabello escaso, retraso
marcado del crecimiento.

Conclusiones: resulta importante la realizacion del diagndéstico precoz de esta
entidad por la posibilidad de realizar una prevencidén secundaria en los pacientes, asi
como brindar un adecuado asesoramiento genético a la familia.

Palabras clave: poiquilodermia, rothmund-Thomson, genodermatosis, atrofia
epidérmica, Sindrome, diagndstico.
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ABSTRACT

Introduction: rothmund-Thomson syndrome or congenital Poikiloderma is
considered a rare genetic disorder caused by mutation in the chromosome 8q.24.3.
Clinically it is characterized by atrophic degeneration and abnormal skin pigmentation,
starting in childhood.

Objective: to describe the clinical features of a patient with an inherited disease with
multiple dermatological affections.

Case presentation: this is a male patient 10 years old with multiple atrophic
changes in face before 6 months of age and in the limbs and trunk, also present
photosensitivity, sparse hair, marked growth retardation.

Conclusions: it is important to conduct early diagnosis of this entity by the
possibility of a secondary prevention in patients and provide appropriate genetic
counseling to the family.

Key words: poikiloderma, rothmund-Thomson, genodermatosis, epidermica atrophy,
syndrome, diagnosis.

INTRODUCCION

El Sindrome de Rothmund-Thomson es una rara afeccion, su historia se remonta a la
Villa de Klein-Walserthal localizada en la Cordillera de los Alpes austriacos, en donde
August Von Rothmund (médico oftalmélogo, 1830-1906) reporta en 1868 la
asociacion familiar de cataratas juveniles, nariz en silla de montar y degeneraciones
cutaneas compatibles con atrofia, en tres pacientes con antecedentes de
consanguinidad. Medio siglo méas tarde Matthew S.>? Thomson (médico dermatélogo
inglés, 1894-1960) describe en 1923 y 1926 "una enfermedad familiar heredable no
descrita" enfatizando los hallazgos cutaneos, a la cual denominé "poiquilodermia
congénita" .En la actualidad se considera que los hallazgos de Thomson corresponden
a los reportados en los Alpes austriacos por Rothmund mucho tiempo antes.®

Tiene varios sinénimos: Poiquiloderma Congénito, Poiquiloderma Atréfico pero el mas
aceptado hoy en dia es Cutis Marmorata Telangectasica Congénita. Desde el punto de
vista cutaneo, se caracteriza por una marcada fotosensibilidad y lesiones de
caracteristicas poiquilodérmicas.*”’

En mas de 90% de los pacientes la sintomatologia comienza a desarrollarse entre el
tercer y sexto mes de vida mediante la presencia de placas eritematosas, de aspecto
reticulado, a veces con leve hiperqueratosis, que a lo largo de su evolucién, dejan
hipo e hiperpigmentaciones residuales, lo cual le confiere a la zona afectada su tan
caracteristico aspecto poiquilodérmico. Se caracteriza por degeneraciéon atroéfica,
pigmentacion cutanea anormal y telangiectasias, de inicio en la infancia, asociada a
cataratas, fotosensibilidad, estatura corta, anormalidades dentales, ungueales,
esqueléticas, osteosarcomas y menos frecuentemente con hipoplasia medio facial,
hipermovilidad acral y anemia.Muy raras veces se presentan en el recién nacido.®*°
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Las lesiones se describen que comienzan en la cara y se extienden a los gluteos y la
superficie extensora de las extremidades. Ademas presenta una red vascular
reticulada profunda, eritematosa violeta, localizada o generalizada presente al nacer.
Entre las manifestaciones del area endocrina se encuentran: disfuncion tiroidea, talla
baja y retraso puberal. Muy pocos casos han sido descritos en la literatura mundial, ©
se totalizan unos 300 casos reportados,’ por lo que consideramos importante,
reportar este caso.

OBJETIVO

Describir las caracteristicas clinicas de las lesiones que presenta desde el nacimiento,
considerandose una afectacion hereditaria con multiples afectaciones dermatolégicas.

PRESENTACION DEL CASO

Se atiende en consulta provincial de Genodermatosis, en el Centro Provincial de
Genética Médica Holguin, un nifio con multiples lesiones en la piel que por su
complejidad fue necesario participacion de dermatélogos, pediatras, alergistas,
endocrinélogos, genetistas clinicos, psicélogos y el trabajador social.

Se presenta un paciente con varias lesiones en la epidermis desde el nacimiento, que
segun refiere la mama estas han aumentado de tamafio siendo muy extensa y han
cambiado su coloracién y textura.

Se discutié el caso en colectivo, se aplicé el método clinico, a través de técnica
comparativa y se lleg6 al diagnostico de una poiquilodermia congénita o Sindrome de
Rothmund-Thomson.

Se le pide consentimiento informado a los padres para examinarlo y fotografiarlo para
la publicacion del caso. Se confecciona historia clinica genética, se indican examenes
complementarios incluyendo la biopsia de pie de las lesiones; en el proceder se
cumplieron con los principios éticos para publicaciones médicas.

Paciente masculino de 10 afos de edad, hijo de padres que son primos y sin
antecedentes patolégicos en la familia de interés, segin se muestra en el arbol
genealdgico es producto de un matrimonio consanguineo, los padres son primos
hermanos. Los antecedentes prenatales y perinatales no son relevantes, nacié por
parto eutécico, a término de 38 semanas y peso de 2 980 gramos. A los 6 meses de
vida comienza a presentar cambios en la piel de la cara de hiperpigmentacion con
hipopigmentacién y atrofia de la piel, esto fue causa de varias consultas de pediatria y
dermatologia sin definir su diagndstico.

Al examen fisico se evaluo talla, peso para su edad y sexo, que mostré parametros
por debajo del tercer percentil, se diagnosticé como desnutrido. En la piel se observan
zonas atréficas en la cara en la regiéon de la frente de forma extensa, asi como en las
manos y el tronco. Las lesiones son grandes e hiperpigmentadas; de una de estas se
toma muestra para biopsia de piel que detalla los cambios atréficos de la epidermis y
la dermis. Estas lesiones también son evidentes en otras zonas como el abdomen
donde existen cambios de coloraciéon y atrofia marcada, como se puede evaluar en la
figura.
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Figura. Cambios atroficos de la piel
en la cara y las extremidades.

DISCUSION

La Poiquilodermia es un término descriptivo y genérico que se utiliza para denominar
una serie de dermatosis que cursa con placas de piel atréfica, salpicadas de
telangiectasias, en las que alternan areas de hiperpigmentacién con otras de
hipopigmentacién que dan a la piel afectada un aspecto moteado.?

Este caso corresponde a una poiquilodermia congénita, resultado de practicas de
consanguinidad, igual que lo descritos por otros autores.**> El diagnéstico de este
sindrome es eminentemente clinico, aunque la biopsia de piel puede ayudar. El cuadro
poiquilodérmico de las lesiones en cara, fotosensibilidad, fotodafio marcado,
anormalidades oculares y en sus anexos, y el retraso del crecimiento, son patrones
muy sugestivos, que se confirman con indagar sobre la practica de consanguinidad y
el patréon de herencia autosémico recesivo del cuadro; sin embargo, ya se han
definido dos mutaciones en cromosomas distintos para esta enfermedad como lo
descrito en la literatura.”>®

Es una genodermatosis autosémica recesiva que la producen varias mutaciones en el
gen RECQL4 localizadas en 8q24, el cual codifica una RecQ DNA helicase5-8, aun no
se conoce bien la patogenia de esta enfermedad, pero se sabe que la proteina
afectada se encuentra involucrada en el sistema reparacion del ADN.

Segun la penetracion y expresividad génica de este sindrome, se ha reportado una
gran variedad de manifestaciones clinicas y anormalidades sistémicas asociadas.’

Entre las manifestaciones clinicas mas frecuentes se encuentran:

= Erupcién eritematosa, reticulada y edematosa, que se inicia con mas frecuencia en
cara, desde los 3 a 6 meses de edad, que luego evoluciona a cambios
poiquilodérmicos: atrofia, telangiectasias, hiper o hipopigmentacion lineal (muy rara
vez ausente), de esta forma se presentd en este paciente.
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<Fotosensibilidad en 30 %, que en muchos casos puede producir bulas.

» Lesiones hiperqueratésicas en manos, pies, codos y/o tobillos en 33 % (luego de los
2 afios de edad).®

e Distrofia ungueal en 30 %.

Problemas en la denticién en 40%: aumento de la incidencia de caries, microdontia y
formas conicas, lo cual es evidenciable en este nifio afectado.

«Cabello fino y escaso que puede progresar a alopecia parcial o total, ocasionalmente
ausencia de cejas y pestarfias, como se puede apreciar en la figura en este nifio
dafiado.®

<Bajo peso al nacer, con retraso marcado en crecimiento, con estatura
proporcionalmente corta.

<Anormalidades esqueléticas en 68 %, que pueden variar desde incapacidades
minimas hasta marcadas: facies caracteristicas (prominencia frontal), nariz en silla de
montar, prognatismo, ausencia o malformacion braquimeta carpofalangica, sindactilia,
clinodatilia, malformacion o agenesia de los huesos del carpo y/o tarso,malformacion
del radio y primeros dedos de manos, pies pequefios, displasia fibrosa, osteogénesis
imperfecta, contracciones de tejidos blandos. Ademas hiperostosis cortical irregular
que simulan condrodistrofias, depresion de la cabeza del radio, osteoporosis e
hirpermovilidad acral.

<Anormalidades oculares: cataratas juveniles en 50% (opacidad subcapsular anterior
y posterior detectada entre los 3 y 7 afos), keratocono, coloboma, estrabismo,
ambliopia, discos 6pticos oscuros, microftalmia, atrofia del nervio éptico, venas
retiniales dilatadas y aneurismales, exoftalmos, atrofia corneal, esclerosis corneal,
glaucoma congénito, atrofia corioretineal, fotofobia e hipertelorismo.*°

eMalignidades: osteosarcomas en 32 %, carcinoma de células escamosas,
Enfermedad de Bowen, fibrosarcoma, linfoma de Hodgkin, carcinoma gastrico y
leucemia mielocitica aguda.

eHipogonadismo en 25 %.
<Anemia y sindrome mielodispléasico.

Otras mucho menos frecuentes como hipoplasia medio facial, calcinosis cutis,
queratosis actinicas, retraso mental y disminuciéon del niumero absoluto y relativo de
linfocitos T supresores e 1gG4 séricos.

Se debe realizar diagndéstico diferencial con: telangiectasias, Sindrome de Bloom,
xeroderma pigmentoso, y otras que guardan relacion con el sistema de repacion del
ADN afectado.

En Cuba no se realiza estudio molecular ~para la confirmacién de esta enfermedad
por lo que resulta un poco complejo llegar al diagnoéstico definitivo en ocasiones
cuando la biopsia no es concluyente.
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El manejo de este paciente fue multidisciplinario; se evalu6 por pediatria,
oftalmologia, ortopedia, neurologia, dermatologia, genética, especialistas en nutricién
y psicologia. El tratamiento fue con humectantes, emolientes y proteccién solar, se
realizo vigilancia por malignidades cutaneas y Oseas.

El prondstico esta limitado a la aparicion de neoplasias; sin embargo, existen muchos
reportes de pacientes que superan los 50 afios de edad.

La Poiquilodermia congénita es un sindrome de escaso reporte en América; en este
momento es el Unico caso reportado por nuestro Centro Provincial y se mantiene en
seguimiento por consulta de genodermatosis.

CONCLUSIONES

Resulta importante la realizacion del diagnéstico precoz de esta entidad por la
posibilidad de realizar una prevencién secundaria en los pacientes, asi como brindar
un adecuado asesoramiento genético a la familia.
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