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Adenocarcinoma gastrico en el sindrome

de Zinsser-Cole-Engman
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Resumen

El sindrome de Zinsser-Cole-Engman es una dis-
queratosis congénita que causa alteraciones cutane-
as, hematoldgicas y, en un 5% de los casos, neopla-
sias digestivas. Presentamos el caso de un varon de
37 afos afectado de este sindrome en cuya evolucién
se diagnostic6 un adenocarcinoma gastrico. Este
caso es un ejemplo de como se deberia manejar a es-
tos pacientes para identificar neoplasias en estadios
en los que el tratamiento es curativo.
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GASTRIC ADENOCARCINOMA IN ZINSSER-COLE-
ENGMAN SYNDROME

Zinsser-Cole-Engman syndrome is a congenital
dyskeratosis that produces cutaneus and hematolo-
gic alterations and, in 5% of patients, gastrointestinal
neoplasms. We report the case of a 37-year-old man
with this syndrome who was diagnosed with gastric
adenocarcinoma. This case provides an example of
the management that should be followed with these
patients in order to identify neoplasms at stages in
which treatment is curative.

Key words: Zinsser-Cole-Engman syndrome. Congenital
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Introduccidn

El sindrome de Zinsser-Cole-Engman es una enferme-
dad rara debida a un defecto en la sintesis de la disque-
ratina humana. Se caracteriza por tener una herencia li-
gada al cromosoma X, y el gen afectado es el DKC-1.
Las manifestaciones cutaneomucosas y hematoldgicas
son las mas frecuentes; en el 5% de los pacientes apare-
cen neoplasias digestivas en el curso evolutivo de la en-
fermedad.

Caso clinico

Varon de 37 afios de edad con antecedentes personales
de alergia a la penicilina, bronquitis y enfisema pulmonar
(fumador), esquizofrenia paranoide en tratamiento con an-
tipsicoticos, reseccion de carcinoma epidermoide escrotal
con adenopatias inguinales metastasicas, leucoplasia lin-
gual (hiperplasia epitelial benigna) y controlado en derma-
tologia por un sindrome de Zinsser-Cole-Engman (los es-
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tudios genéticos confirman la mutacién en el gen DKC-1
[5¢-T]: sustitucion Ala 2 Val), que consulté por cuadro de
disfagia para sélidos y vomitos de 10 dias de evolucion.

Por sus antecedentes personales se le solicité explora-
ciones complementarias para el cribado de neoplasias
digestivas, y se hall6 un retraso del vaciamiento géstrico
en el trénsito intestinal. La gastroscopia identifico anillos
y una membrana esofagica superior, con una Ulcera de
1,5 cm de diametro en incisura angularis, de bordes du-
ros e irregulares y de aspecto maligno. La biopsia infor-
mé de adenocarcinoma moderadamente diferenciado de
tipo intestinal. Tras el estudio de extension la estadifica-
cién preoperatoria fue cT,N,M,.

Se intervino quirlrgicamente al paciente; se realiz6
una gastrectomia total con esofagoyeyunostomia enY de
Roux y linfadenectomia D2 (qT,N,M,). La evolucién pos-
toperatoria fue satisfactoria. La estadificacion definitiva
tras el estudio anatomopatoldgico de la pieza quirdrgica
fue de adenocarcinoma moderadamente diferenciado
tipo intestinal pT,N,M,.

El tratamiento adyuvante consistié en radioterapia (45
Gy durante 5 sesiones) y quimioterapia con cisplatino.

Discusién y comentarios

El sindrome de Zinsser-Cole-Engman, de baja inciden-
cia, esta producido por un defecto en la sintesis de la dis-
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queratina humana, que interviene en la reparacién del
ADN, la divisién celular y la sintesis proteica'. Por ello,
los érganos que poseen una tasa de reparacion y prolife-
racion celular elevada, como la médula désea, las muco-
sas y la piel, son los mas afectados. Se caracteriza por
tener una herencia ligada al cromosoma X en la mayoria
de los casos; por tanto, predomina en el sexo masculino?.

Las manifestaciones cutdneas (distrofia ungueal, alte-
raciones de la pigmentacion cutdnea y leucoqueratosis
en mucosas) son las primeras en aparecer®, y se diag-
nostican en etapas tempranas de la vida. En torno a la
segunda década, aparecen complicaciones hematoldgi-
cas (displasia timica, anemia aplasica y citopenia perifé-
rica). Existen otras manifestaciones clinicas debidas al
estado de inmunodepresion y a las alteraciones genéti-
cas (tabla 1), entre las que destaca la infeccion por Pneu-
mocystis carinif’. Se ha descrito que las alteraciones
oculares, tales como la atresia de los conductos lacrima-
les, la panuveitis, el sindrome seco, las cataratas y la
perforacion corneal, acompafnan a este sindrome®. Alte-
raciones esofagicas, como estenosis 0 membranas, apa-
recen en aproximadamente un 10-15% de los pacientes®.
Un porcentaje menor, en torno al 5%, desarrolla una neo-
plasia gastrointestinal en el curso de la enfermedad, y
hay documentacion de neoplasias de recto, canal anal y
adenocarcinomas de pancreas, estbmago y eséfago’s.

En el paciente que presentamos, las lesiones dérmicas
diagnosticadas fueron la leucoplasia oral y el carcinoma
epidermoide de escroto. Endoscdpicamente se diagnosti-
c6 una membrana superior y anillos esofégicos junto a
un adenocarcinoma gastrico en incisura angularis. No
aparecieron otras complicaciones infecciosas, inmunolé-
gicas ni hematoldgicas.

El diagndstico se basa en las manifestaciones clinicas
tipicas, la asociacién familiar y el estudio genético, confir-
mado con la secuenciacion del gen DKC-1.

Las causas mas frecuentes de muerte en estos pa-
cientes son los fracasos medulares, las alteraciones res-
piratorias y las neoplasias’.

El Unico tratamiento capaz de alterar el curso de la en-
fermedad es el trasplante de médula ésea’. Es obligado el
control y el seguimiento de estos pacientes para el diag-
nostico precoz de complicaciones infecciosas y neoplasi-
cas, asi como el estudio de los familiares més cercanos.

Aunque se trataba de un paciente joven con sintomas
digestivos poco especificos de corta evolucion, por sus
antecedentes de disqueratosis congénita se decidié reali-
zar exploraciones complementarias en busca de neopla-
sias digestivas, y se diagnosticé de un adenocarcinoma
gastrico.

En cuanto al tratamiento del adenocarcinoma gastrico,
en este caso se realiz6 gastrectomia total con esofagoye-
yunostomia en'Y de Roux, asociado a linfadenectomia D,.

Actualmente, la extension de la linfadenectomia en la
cirugia del cancer géstrico esté en discusién en Occiden-
te por el incremento de la morbimortalidad postoperatoria
que supone la reseccion extensa y la dudosa mejoria en
la supervivencia de algunos pacientes®. Los objetivos de
la linfadenectomia son minimizar el error en la estadifica-
cion, reducir los riesgos de recurrencia locorregional e in-
crementar el nimero de pacientes con reseccion R,.
Existe evidencia grado B de que en los casos de cance-

TABLA 1. Manifestaciones clinicas asociadas al sindrome de
Zinsser-Cole-Engman

Manifestaciones clinicas Porcentaje de casos

Citopenia periférica 93%
Afeccion ocular 36%
Retraso mental 21%
Enfermedad pulmonar 19%
Hiperhidrosis 19%
Caries y pérdida de piezas dentarias 18%
Alopecia 16%
Talla corta 16%
Estenosis esofagica 14%
Alteraciones de 6rganos genitales 10%
Neoplasias 5%
Cirrosis hepatica 5%
Osteoporosis y alteraciones 6seas 4%

res gastricos curables se debe realizar linfadenectomia
D,™. En cualquier caso, la estrategia terapéutica y el pro-
nostico dependen, en gran medida, del estadio tumoral y
la experiencia del equipo quirtrgico.

El interés de este caso radica en destacar que en los
pacientes que presentan una disqueratosis congénita la
posibilidad de aparicion de una neoplasia digestiva es
mas elevada que en la poblacién normal y que se pue-
den beneficiar de su deteccion precoz, cuando el trata-
miento quirdrgico mejora el prondstico de estas neopla-
sias. Aunque se trata de un sindrome de baja incidencia,
creemos que se deberia establecer protocolos sistemati-
zados de exploraciones complementarias para la detec-
cion precoz de estos tumores, asi como alentar el estu-
dio diagndstico de este sindrome en familiares de
pacientes afectados.
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