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RESUMEN
El síndrome de Rothmund Thompson (RTS) o Poiquilodermia congénita es un raro trastorno recesivo hereditario que 
se presenta en la infancia exhibiendo telangiectasias y características epiteliales, en un patrón reticulado asociada a 
malformaciones congénitas esqueléticas, oculares entre otras, envejecimiento prematuro así como predisposición al 
cáncer. Afecta a todas las razas y ambos sexos. Se presenta el caso de una paciente femenina, de 3 años y 5 meses de 
edad con antecedentes de prematuridad moderada (7 meses) y dos fracturas. Cuadro clínico de 6 meses de evolución, 
caracterizado por peso y talla baja, perímetro cefálico reducidos, dermatosis en áreas expuestas al sol caracterizada por 
lesiones eritematosas, atróficas y áreas hiper e hipopigmentadas con aspecto reticulado y simétricas en rostro, extremidades 
superiores e inferiores. Cara con aspecto de pájaro, pelo ralo y escaso, tórax en tonel y desproporción tórax-extremidades 
inferiores, retardo del crecimiento, no se evidencia retardo mental. Se le realiza biopsia de las lesiones reportándose 
hiperqueratosis, atrofia epidérmica y cambios vacuolares basales, numerosos vasos telangiectáscios, melanófagos dérmicos 
esparcidos y un infiltrado celular dérmico superficial variable, se establecio el diagnostico de síndrome de Rothmund 
Thompson Tipo I. El tratamiento es multidisciplinario, se debe realizar el diagnóstico para determinar tratamiento 
dependiente del caso y prevención de cáncer. 
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ABSTRACT

Rothmund Thompson syndrome (RTS) or congenital Poikilodermia 
is a rare hereditary recessive disorder that occurs in childhood, 
exhibiting telangiectasia and epithelial characteristics, in a 
reticulated pattern associated with congenital skeletal, ocular and 
other malformations, premature aging as well as predisposition 
to cancer . It affects all races and both sexes. We present a case 
of female patient, 3 years and 5 months years old with a history 
of moderate prematurity (7 months) and two fractures. 6 months 
of evolution characterized by weight and short stature, reduced 

head circumference, dermatosis in areas exposed to the sun 
characterized by erythematous, atrophic lesions and hyperopic 
and hypopigmented areas with a cross-linked and symmetrical 
appearance in the face, upper and lower limbs. Bird-like face, 
thin and thin hair, chest in barrel and disproportion of thorax 
lower extremities, retardation of growth, no evidence of mental 
retardation. A biopsy of the lesions was performed, reporting 
hyperkeratosis, epidermal atrophy and basal vacuolar changes, 
numerous telangiectatic vessels, scattered dermal melanophages, 
and a variable surface dermal cellular infiltrate. The diagnosis 
of Rothmund Thompson Type I syndrome was established. The 
treatment is multidisciplinary. You must make the diagnosis to 
determine case-dependent treatment and cancer prevention.
Key words: Poikiloderma Congenitale, Rothmund Thompson 
Syndrome, Skin Diseases.
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INTRODUCCIÓN

El síndrome de Rothmund Thompson (RTS) o Poiquilo-
dermia congénita es un raro trastorno recesivo hereditario 
que se presenta en la infancia con poiquilodermia, exhi-
biendo telangiectasias y características epiteliales (atrofia 
de la piel, hiper/hipopigmentación) en un patrón reticula-
do(1,2), asociada a  malformaciones esqueléticas congénitas, 
baja estatura, pelo del cuero cabelludo escaso y pestañas/
cejas escasas o ausentes, cataratas juveniles, anomalías 
esqueléticas, defectos de los rayos radiales, envejecimien-
to prematuro así como predisposición al cáncer(3,4).
Afecta a todas las razas y ambos sexos(5), habiendo 
reportados alrededor de 300 casos(6). Los estudios han 
descrito dos subtipos clínicos: RTS I caracterizado por  
poiquilodermia, displasia ectodérmica y cataratas juveniles, 
y RTS II caracterizado por poiquilodermia, defectos óseos 
congénitos y mayor riesgo de osteosarcoma. El diagnóstico 
se fundamenta en hallazgos clínicos y el análisis molecular 
de las mutaciones RECQL4; el cual debe ser considerado 
en todos los pacientes con osteosarcoma, particularmente si 
se asocia con cambios en la piel(3). 
Se requiere una evaluación multidiciplinaria y seguimien-
to a largo plazo(3). A pesar que algunos signos clínicos su-
gieren envejecimiento precoz, la esperanza de vida no se 
ve afectada si no desarrollan cáncer. Los pacientes con os-
teosarcoma tienen una tasa de supervivencia a los 5 años 
del 60-70%. 

Figura 1. Panel A: Rostro con aspecto de pájaro, lesiones eritematosas, atróficas y aspecto reticulado en mejillas. Panel B y C: Lesiones con aspecto reticulado en 
extremidades (áreas expuestas al sol).

CASO CLÍNICO

Presentamos el caso de una niña, femenina, de 3 años y 5 
meses de edad con antecedentes de prematuridad moderada 
(7 meses) por accidente de tránsito. Desde hace 6 meses 
aproximadamente comienza a presentar lesiones en piel. Al 
examen físico se aprecia peso y talla baja (9 kilogramos 
y 78,5 centímetros, respectivamente) y perímetro cefálico 
de 45cm (-2DE). Dermatosis en áreas expuestas al sol 
caracterizada por lesiones eritematosas, atróficas y áreas 
hiper e hipopigmentadas con aspecto reticulado y simétricas 
en rostro, extremidades superiores e inferiores. Cara con 
aspecto de pájaro, pelo ralo y escaso (fig. 1). Además se 
acompaña de retardo del crecimiento y no se evidencia 
retardo mental. 
Se realiza estudio de biopsia de las lesiones en piel con 
reporte de hiperqueratosis, atrofia epidérmica y cambios 
vacuolares basales, numerosos vasos telangiectáscios, 
melanófagos dérmicos esparcidos y un infiltrado celular 
dérmico superficial variable (fig 2).
Se realizaron interconsultas a varios servicios (oftalmo-
logía, traumatología, neurología, psicología y genética) 
con reporte de conjuntivitis y antecedentes de dos frac-
turas a nivel de pierna izquierda, tórax en tonel y despro-
porción tórax-extremidades inferiores. Por parte de ge-
nética se descarta la presencia de mutaciones, con lo que 
se establece el diagnostico de síndrome de Rothmund 
Thompson Tipo I.
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COMENTARIOS

La poiquilodermia se caracteriza por lesiones telangiectásicas, 
alteraciones de la pigmentación y atrofia epidérmica. Se 
presenta en varios tipos de genodermatosis como el RTS, 
síndrome de Bloom, xeroderma pigmentoso, disqueratosis 
congénita,  el síndrome de Kindler y el trastorno autosómico 
recesivo de tipo Clericuzio con neutropenia(7,8). El RTS fue 
descrito originalmente en 1868 por el oftalmólogo alemán 
Rothmund(9) en pacientes con cataratas juveniles rápidamente 
progresiva asociada con anormalidades de la piel. En el siglo 
XX el dermatólogo Inglés Thomson mencionó dos pacientes 
con lesiones cutáneas que eran similares a las reportadas por 
Rothmund, pero sin lesiones oculares. En 1953 estas dos 
condiciones médicas fueron designadas como Síndrome de 
Rothmund-Thomson(9).
El RTS es una geno-fotodermatosis autosómica recesiva, 
se sabe que existe inestabilidad en la reparación del daño 
del ácido desoxirribonucleico (ADN) al que se ha atribuido 
mayor predisposición para los cánceres de piel. Aunque 
la condición se atribuye a mutaciones homocigotas o 
heterocigotas en el gen de la helicasa de ADN RECQL4 
mapeado en el cromosoma 8q24.3, esto es detectable sólo 
en 60-65% de los casos(3,5).

Se presenta en la primera infancia con fotosensibilidad 
que se manifiesta como eritema leve a intenso, edema y 
formación de ampollas después de la exposición al sol(5). 
La poiquilodermia se caracteriza generalmente por eritema, 
atrofia, telangiectasias, hipo e hiperpigmentación en un 
patrón reticulado(2), siendo más típica sobre zonas expuestas 
a la luz, la cara y las extremidades; se desarrollan a los 3-6 
meses o 2 años de vida y se generalizan con la edad(1).
También se manifiesta con rasgos característicos 
heterogéneos que incluyen baja estatura, pelo ralo o canoso, 
pestañas y/o cejas ausentes(1), manchas color café con leche 
y lesiones hiperqueratósicas(10), manifestaciones oculares 
(catarata juvenil, queratocono, exoftalmos, glaucoma, líneas 
prominentes de Schwalbe, ausencia de capa mesodérmica 
del iris, discos ópticos inclinados, degeneración tempo-
retinal, depósitos de pigmento en córnea y conjuntiva)
(1), disminución de la densidad mineral ósea, además de 
múltiples anomalías esqueléticas  (prominencia frontal, 
nariz en silla de montar, dedos cortos y defectos congénitos 
del eje radial)(11), envejecimiento prematuro y predisposición 
a tumores malignos(1,5,12).
Las anomalías raras asociadas incluyen osteogénesis im-
perfecta, aminoaciduria y síndromes mielodisplásicos. 
Además sordera neurosensorial, dentadura defectuosa e 
hipogonadismo en casi el 30% de los casos. Es frecuen-
te el retardo de crecimiento y la mayoría de los pacien-
tes tienen baja estatura, extremidades delicadas, manos 
pequeñas y cráneo de pájaro(5,6). Con poca frecuencia se 
han reportado: infección del tracto respiratorio(5), lesio-
nes granulomatosas cutáneas como es el virus de la va-
ricela zóster(9), afecciones gastrointestinales (estenosis 
esofágica/pilórica, páncreas anular, emesis crónica, dia-
rrea)(4) y hematológicas (leucopenia, anemia hipocrómi-
ca microcítica). A pesar de la heterogeneidad clínica, el 
diagnóstico sigue siendo en gran medida clínico(5). Los pa-
cientes con RTS tienen coeficiente intelectual y desarrollo 
cognitivo generalmente normales(13). 
Dos subconjuntos clínicos de RTS han sido definidos, en 
base a la presencia de mutaciones en el gen de la helicasa 
RECQL4 en la localización cromosómica 8q24(12). Los 
pacientes con RTS tipo I o “Rothmund”, por lo general 
se presentan con cataratas, poiquilodermia, y displasia 
ectodérmica. Los pacientes con RTS tipo II o “Thomson”, 
tienen mayor riesgo de osteosarcoma y se caracteriza 
por anomalías esqueléticas, poiquilodermia, y ausencia 
de cataratas. Se encontraron mutaciones bialélicas en 
RECQL4, un gen implicado en la estabilidad cromosómica, 
como causa de RTS tipo II(6). Mutaciones en la línea germinal 
RECQL4 se encuentran en la mayoría de los pacientes(1), 

Figura 2. Panel A: Epidermis adelgazada, en la dermis escaso infiltrado 
inflamatorio linfoplasmocitario  perivascular superficial, cambios vacuolares 
basales y melanófagos. Panel B: Coloración de hierro (+) en depósitos en 
dermis superficial.
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con el RTS tipo II (60-66% presentan mutaciones bialélicas 
del gen RECQL4, MIM 603780*)(14). Las mutaciones 
RECQL4 “perjudiciales”, que conducen a proteínas 
truncadas, probablemente, predisponen a osteosarcoma y 
malformaciones esqueléticas. Hasta el momento, la causa 
del tipo RTS I es desconocida(10).
El diagnóstico se basa en los hallazgos clínicos (principal-
mente en la edad de inicio, propagación y la apariencia de 
la poiquilodermia) y el análisis molecular de las mutaciones 
RECQL4(3). El diagnóstico debe determinarse siempre en 
cualquier paciente con osteosarcoma con signos cutáneos 
de poiquilodermia.(13). Una distinción importante es la pre-
sencia o ausencia de mutaciones RECQL4. Curiosamente, 
las mutaciones en RECQL4 sólo se han encontrado en el 
RTS tipo II(10). 
El diagnóstico diferencial debe incluir otras causas de 
poiquilodermia en la infancia (disqueratosis congénita, 
síndrome de Kindler y Poiquilodermia con neutropenia), 
otras genodermatosis raras con telangiectasias prominentes 
(incluyendo el síndrome de Bloom, síndrome de Werner, 
la ataxia-telangiectasia) y trastornos alélicos (síndrome de 
RAPADILINO y el síndrome Baller–Gerold)(3,13).
El tratamiento es obligatoriamente multidisciplinario; en él 
participan pediatras, traumatólogos, genetistas y oftalmólo-
gos, entre otros especialistas. Además el seguimiento es a 
largo plazo con mayor énfasis en la vigilancia del cáncer en 
pacientes con RTS tipo II(3). 
Por otra parte, el tratamiento incluye el uso de 
fotocoagulación con láser pulsado de colorante para mejorar 
el componente telangiectásico de la lesión, la extirpación 
quirúrgica de las cataratas y el tratamiento estándar para 
las personas que desarrollan cáncer(3). La respuesta clínica e 
histológica del osteosarcoma a la quimioterapia estándar es 
similar en pacientes con o sin RTS(13).
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