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PALABRAS CLAVE Resumen El sindrome de poiquilodermia congénita también denominado sindrome de
Poquilodermia; Rothmund-Thompson es una rara genodermatosis de caracter autosémico recesivo por mutacion
Embarazo; del gen RECQ4 del cromosoma 8. Tiene una gama de manifestaciones clinicas las que destacan:
Catarata poiquilodermia, alteraciones esqueléticas, hipotiroidismo e hipogonadismo y cataratas juveni-

les. Se han documentado 200 casos de esta entidad a nivel mundial, su asociacion al embarazo
nunca se ha documentado. Se presenta el caso clinico de sindrome de Rothmund en paciente
gestante a término. Se hace revision del tema en la literatura mundial.
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Catamet Abstract Congenital poikiloderma syndrome, also called Rothmund-Thomson syndrome, is a

rare autosomal recessive genodermatosis due to a RECQ4 gene mutation on chromosome 8. This
syndrome has a range of clinical manifestations that include poikiloderma, skeletal changes,
hypothyroidism and hypogonadism and juvenile cataracts. Although 200 cases of this disease
have been documented worldwide, its association with pregnancy has not been previously repor-
ted. We report a case of Rothmund-Thomson syndrome in a pregnant patient at term and review
the world literature on the topic.

© 2010 Elsevier Espana, S.L. All rights reserved.

Introduccion

El sindrome de Rothmund-Thomson es una rara genoder-
matosis autosomica recesiva, descrita por primera vez en
1868. Se caracteriza por cambios poiquilodérmicos (atro-
fia, telangiectasias, despigmentacion), cataratas juveniles
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y anormalidades esqueléticas. Se presentacion el caso cli-
nico de mujer con embarazo, su evolucion, justificando esta
publicacion en la baja frecuencia de la entidad y su rara
asociacion con el embarazo'.

Reporte del caso

Paciente femenina de 28 anos que consulta por gestacion
de 22 semanas por fecha de Gltima regla. Antecedentes
personales y familiares sin importancia. La paciente acude
a consulta de primera a obstetricia cursando su primera
gestacion, ha notado cambios cutaneos en la piel desde
poco después del nacimiento. Al examen fisico presenta
talla 144cm, peso 71kg. Facies de cara de pajaro, piel
palida con telangiectasias rojas en telarana en cara, bra-
zos, mamas y abdomen, alopecia difusa, atrofia cutanea en
manos y atrofia de unas, dientes irregulares y malformados,
incisivos proyectados hacia delante. Presenta bocio difuso
grado Ib. oftalmoldgica sin alteraciones. Dada la presenta-
cion clinica y la evolucién de la paciente, se establece el
diagndstico de sindrome de Rothmund Thomson. Se continua
vigilancia estrecha hasta la culminacion del embarazo, se
resuelve mediante eutocia a las semana 37,5 de gestacion,
obteniendo recién nacido del sexo femenino de 2.800¢g,
Apgar 8/9, talla de 48 cm, sin evidencia de anormalidad al
momento del nacimiento. Puerperio fisiologico sin alteracio-
nes.

Comentario

El sindrome de Rothmundo-Thomson o poiquilodermia con-
génita es considerado una genodermatosis autosomica
recesiva muy rara, es causada por una mutacion del gen heli-
casa RecQL4 (cromosoma 8g24.3). No se ha documentado su
asociacion al embarazo.

Se caracteriza por degeneracion atrofica y pigmentacion
anormal, se puede asociar a cataratas, fotosensibilidad,
estatura corta, anormalidad dentales, trastornos esquelé-
ticos y la posibilidad de desarrollo de osteosarcomaZ.

Su historia se remonta a la villa de Klein-Walserthal loca-
lizada en la cordillera de los Alpes austriacos, en donde
August Von Rothmund (médico oftalmdlogo) reporta en
1868 una asociacion familiar de cataratas juveniles, nariz
de silla de montar y degeneraciones cutaneas compati-
bles con atrofia en tres pacientes con antecedente de
consanguinidad.

En 1923 Thomson describe en «una enfermedad fami-
liar heredable» enfatizando los hallazgos cutaneos, a la cual
denomino «poquilodermia atrofica»>.

La poiquilodermia congénita es un sindrome el cual Uni-
camente se han publicado 200 casos a nivel mundial®.

Dentro de las manifestaciones clinicas del sindrome
podemos mencionar a las alteraciones esqueléticas siendo
los hallazgos mas comunes: manos y pies pequeiios, pulgar
hipoplasico o ausente, sindactilia, aplasia radial bilateral,
atresia rotuliana y pie equino varo.

Se han publicado casos con osteogenesis imperfecta. La
presencia de hiperostorsis cortical o condrodistrofia pueden
enmascarar los signos inciales de tumores malignos®~’.

Las manifestaciones cutaneas se presentan desde los pri-
meros meses de vida y derivan en poiquilodermia en los
primeros afnos de vida del paciente.

En cuanto a las cataratas, estas se presentan desde los 2
anos de edad siendo completas antes de los 40 anos de vida.

Se han relacionado a neoplasias, siendo el osteosarcoma,
el fibrosarcoma y los canceres de piel diferentes a los mela-
nomas, los mas comunmente documentados®.
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