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Mi paciente es una nina con poiqui-
lodermia congénita o sindrome de
Rothmund-Thomson. Se trata de una
genodermatosis de origen descono-
cido, poco frecuente, autosémica rece-
siva, caracterizada por cambios cuta-
neos poiquilodérmicos de aparicion
temprana, junto con alteraciones en
otros 6rganos y aparatos. Toda esta
descripcion es aséptica, fria. Pero el
camino que he recorrido hasta llegar
a ella ha estado lleno de emociones.

Hoy mi paciente ha venido a revi-
sion. Tiene tres anos y medio, y hace
ya dos que consult6 por verrugas en
las rodillas (fig. 1) especialmente gran-
des y numerosas.

En la cara se observaban zonas eri-
tematosas, de bordes difusos, super-
ficie lisa, aspecto atrofico, abundantes
telangiectasias, zonas hipopigmenta-
das y otras hiperpigmentadas, locali-
zadas en frente, mejillas, menton, par-
pados, pabellones auriculares, dorso
de las manos (fig. 2) y planos de
extension de las extremidades supe-

Figura 1. Verrugas vulgares en las rodillas.

"”

Figura 2. Lesiones poiquilodérmicas en el dor-
so de las manos y la cara.

riores e inferiores (fig. 3). Ademas
mostraba alopecia de cejas y pestanas.

Preguntada la madre, recordé que
ya a los 6 meses de edad comenz6 a
«ponérsele la piel mal», sobre todo
tras los banos solares, por lo que pen-
saba que era alérgica al sol y evitaba
su exposicion. Su marido y ella eran
primos hermanos y creia que era por
€so.

La biopsia cutanea mostro signos
histopatologicos de poiquilodermiay
elastosis solar (fig. 4). El estudio inmu-
nolégico evidenci6 una discreta alte-

Figura 3. Lesiones poiquilodérmicas en el pla-
no de extension de los miembros inferiores.
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Atrofia cutdnea, adelgazamiento del estrato de Malpigio. Intensa
elastosis de la dermis papilar.

racion de las subpoblaciones de linfocitos; el estu-
dio cromosémico fue normal, asi como el resto de
exploraciones.

La poiquilodermia congénita es un proceso infre-
cuente descrito en 1868 por el oftalmologo ale-
man Rothmund, que observé 10 pacientes con
cataratas tempranas infantiles y una peculiar dege-
neracion de la piel'. Mas tarde fue denominada
«poiquilodermia congénita» por Thomson en
19232, que publicé el caso de tres pacientes con
poiquilodermia infantil y alteraciones 6seas. En
1957, Taylor llegé a la conclusion de que los casos
descritos por ambos autores correspondian a la
misma entidad y propuso el epénimo de sindro-
me de Rothmund-Thomson?.

La etiopatogenia es desconocida. La transmision
es de tipo autosomico recesivo, aunque el amplio
espectro clinico del proceso sugiere algin grado
de heterogeneidad genética®S.

La piel, que aparece normal al nacimiento,
comienza a alterarse durante los primeros meses,
con presencia gradual de eritema asociado o no a
edema, localizado en mejillas y, posteriormente,
en frente, menton y pabellones auriculares; con el
tiempo, aparecen placas de aspecto reticulado con
lesiones atroficas y telangiectasias, desarrollan-
dose y mezclandose con ellas lesiones maculosas
hipo e hiperpigmentadas. Regiones adyacentes,
como el cuello y la parte superior del tronco, pue-
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den afectarse, al igual que el dorso de las manos,
donde predominan las telangiectasias, los ante-
brazos y el tercio inferior de las piernas.

El estudio histologico de la piel poiquilodérmi-
ca suele mostrar atrofia cutanea, adelgazamiento
del estrato de Malpigio e hiperqueratosis epidér-
mica. El cambio mds constante y caracteristico es
la elastosis de la dermis papilar. Existe un ligero
infiltrado linfocitario en banda con algunos his-
tiocitos y c€lulas plasmaticas, ademas de inconti-
nencia pigmenti. En fases avanzadas, los vasos se
encuentran dilatados.

En muchos pacientes existe una fotosensibilidad
manifiesta, que da lugar a lesiones ampollosas en
las zonas expuestas, aunque pueden afectarse las
nalgas, los muslos y otras zonas no fotoexpuestas.
El cabello es fino y débil, y puede existir alopecia,
a veces generalizada, asi como distrofia ungueal,
con unas pequenas, toscas y acanaladas. En palmas
y plantas, y a veces en codos, rodillas y manos, pue-
de existir hiperqueratosis y lesiones verrucosas.

Se asocian alteraciones 6seas como microcefa-
lia, «dwarfismo» (manos y pies pequenos, delga-
dez de miembros y presencia de dedos «rechon-
chos»), abombamiento frontal, disminucion,
asimetria o ausencia de desarrollo de los huesos
de la extremidades (cubito y radio), junto a ectro-
dactilia o sindactilia, cambios esqueléticos escle-
réticos o quisticos, estatura baja, denticion defec-
tuosa (microdontia y caries), cataratas zonulares
bilaterales (usualmente entre los 4 y los 7 afos, y
rapidamente progresivas) y cambios distroficos
degenerativos corneales, hipogonadismo con crip-
torquidismo e infertilidad, y aumento de la inci-
dencia de hiperparatiroidismo®.

El desarrollo mental suele ser normal, aunque
existen casos asociados de oligofrenia.

Las alteraciones clinicas en orden de frecuencia
se pueden resumir en las siguientes:

1. Poiquilodermia: 100%.

2. Comienzo de la poiquilodermia en la infan-
cia: 90-93%.

3. Alteraciones esqueléticas: 66%.
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4. Alteraciones oculares, fundamentalmente cata-
ratas bilaterales: 40-75%.

5. Cabello fino y escaso: 60%.
6. Retraso de crecimiento y baja talla: 57%.
7. Fotosensibilidad: 32%.
8. Alteraciones de la denticion: 20-40%.
9. Infertilidad: 20%.
10. Lesiones hiperqueratésicas: 20%.
11. Tumores cutaneos y extracutaneos: 5-13%.

La proteccion contra la luz solar y el uso de foto-
protectores adecuados es fundamental en el tra-
tamiento. El componente telangiectasico del sin-
drome puede mejorar con la utilizacién del laser
de colorante pulsado. Los pacientes deben ser revi-
sados periodicamente con el fin de detectar la pre-
sencia de tumores’S.

A'lo largo del seguimiento de mi paciente, las
lesiones cutaneas se han mantenido estables.
La fotosensibilidad sigue presente y se controla
con intensa proteccion solar fisica y topica™!.
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