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Sindrome de Adams-Oliver.

Una familia con expresion clinica variable
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RESUMEN

aasociacion de aplasia cutis congénita del cuero

cabelludo, con malformaciones distales, de las

extremidades es conocida como sindrome de
Adams-Oliver, el cual es usualmente heredado como un
desorden autosomico dominante.

Se describe el caso de un nifio con Sindrome de
Adams-Oliver, cuya madre y tias maternas estaban
parcialmente afectadas.

Palabras clave: sindrome de Adams-QOliver, aplasia
cutis, defecto de acortamiento de extremidades.

HISTORIA CLINICA

Paciente de 3 meses de edad, sexo masculino,
producto del primer embarazo a término, nacimiento
mediante cesarea por posicion podalica. La madre tuvo
controles prenatales adecuados sin complicaciones, los
padres no eran consanguineos.

El nifio presentd desde el nacimiento un defecto de
11x7 cm de diametro en el vértex del cuero cabelludo, que
incluia tanto la piel como el hueso y estaba cubierto por
costra serohematica. (Figura 1). En ambas manos presen-
taba falanges cortas y en los pies artejos hipoplasicos,
aplasia e hipoplasia de algunas ufas y sindactilia del cuarto
y quinto artejos del pie izquierdo. Adicionalmente, un motea-
do violaceo era evidente en toda la piel, consistente con
cutis marmorata telangiectasica congénita. A la ausculta-
cion cardiaca se escuchaba un soplo holosistélico grado |
en C1; habia tenido un crecimiento y desarrollo normales
sin déficit neuroldgico.
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Figura 1. Defecto
de 11x7 cm de
area en el vértex
delcuero cabellu-
do del paciente.

Dentro de los examenes de laboratorio se le realizd
una ecocardiografia que demostrd una insuficiencia
tricuspidea leve; ecografia renal normal; radiografia y TAC
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de craneo en donde se evidencié ausencia de tabla 6sea
en area fronto-parietal. (Figura 2), y cariotipo de baja
resolucion 46 XY, normal.

Figura 2. Radiografia de craneo en donde se observa
ausencia de tabla dsea en drea frontoparietal.

La madre presentaba cicatriz alopécica en vértex del
cuero cabelludo (Figura 3) y en ambos pies se observaban
falanges cortas, aplasia ungueal y sindactilia del segundo
y tercer artejos del pie derecho (Figura 4), con un cariotipo

Figura 3. Cicatriz
alopécica en vér-
tex de cuero ca-
belludo de la ma-
dre.
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Figura 4. Acortamiento de falanges, aplasia ungueal y
sindactilia de segundo y tercer artejos del pie derecho
de la madre.

ARBOL GENEALOGICO

Figura 5. Arbol genealdgico de la familia afectada.

normal. Ella referia que una de sus hermanas presentaba
iguales cambios en cuero cabeliudo y pies; otra hermana
so6lo presentaba hipoplasia en los artejos. Sus hermanos
hombres y sus padres no estaban afectados (Figura 5).

El paciente fue hospitalizado por cuadro de meningi-
tis, y recibi6 tratamiento intravenoso con antibiéticos. De-
bido a las dificultades econémicas para realizar procedi-
miento quirdrgico reconstructivo, fue dado de alta con
instrucciones estrictas de limpieza y medidas protectoras
del area afectada del cuero cabelludo.
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DISCUSION

En 1945, Forrest Adams y C. Peter Oliver reportan
una entidad de transmision autosémica dominante, con-
sistente en defectos en el vértex del cuero cabelludo y mal-
formaciones de las extremidades distales en 8 miembros
de una familia, en 3 generaciones.' Desde entonces, me-
nos de 120 casos han sido informados en la literatura.

La lesion en el cuero cabelludo es con frecuencia el
hallazgo fisico mas temprano e importante. Consiste en
un defecto cutaneo del vértex, que mide desde 0.5-10 cm
de diametro; la lesion puede ser superficial o profunda,
hasta comprometer craneo y duramadre. La presencia de
defectos en el craneo no necesariamente se asocia con
defectos en el cuero cabelludo, puesto que cada una de
estas lesiones ha sido observada en ausencia de la otra.’

El defecto en las extremidades es generalmente
asimétrico. El espectro de las alteraciones observadas va
desde ufnas hipoplasicas, sindactilias cutaneas y dseas,
ectrodactilia, polidactilia, braquidactilia y en los casos mas
severos puede haber ausencia completa de una mano o
un pie.!

En muchos casos se ha observado cutis marmorata
telangiectasica congénita; algunos autores sugieren que
éste es un efecto pleiotrépico del gen mutante.? También
se ha encontrado la asociacion de venas dilatadas y tor-
tuosas en el cuero cabelludo.'?

Raras veces se han observado otras anormalidades
que incluyen: defectos cardiacos congénitos, hemangio-
mas, testiculos no descendidos, pezones supernumerarios,
entre otros.*® Nuestro paciente presentaba las lesiones
caracteristicas de cuero cabelludo y extremidades distales,
cutis marmorata telangiectasica congénita y trastorno car-
diaco leve.

En cuanto al modo de herencia, se considera hetero-
géneo, pues las primeras observaciones demuestran una
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transmisién autosémica dominante; sin embargo, se han
observado casos esporadicos y otros autores han sugeri-
do una herencia autosdémica recesiva, ademas, no se ha
excluido un mosaicismo gonadal."® La forma de transmision
en esta familia esta acorde con las primeras descripcio-
nes de patron autosémico dominante, pero no se demos-
tro alteracion genotipica.

El mecanismo fisiopatogénico permanece sin escla-
recer, aunque varias teorias han sido propuestas, inclu-
yendo predisposicion a secuencia de ruptura amnictica,
otras formas de trauma extrinseco y compromiso vascular.'

Con respecto al tratamiento, en los casos de defectos
menores del cuero cabelludo se recomienda limpieza diaria
del area comprometida con aplicacion de ungiiento
antibidtico. En los casos de grandes lesiones y exposicion
de laduramadre, se requiere injerto de piel. Las principales
complicaciones son la sepsis y la meningitis." Este paciente
fue hospitalizado por meningitis bacteriana; por dificultades
econdmicas no pudo ser sometido a reconstruccion
quirurgica con injerto de tabla 6sea y piel; sin embargo,
con estrictas medidas de limpieza, no se han presentado
nuevas complicaciones. El defecto cutaneo ha reepitelia-
lizado espontanea y lentamente.

SUMMARY

The association of congenital aplasia cutis of the scalp,
with distal malformations of the limbs, is known as Adams-
Oliver Syndrome, which is usually inherited as an autoso-
mal dominant disorder.

The case of a male infant with Adams-Oliver Syndro-
me, whose mother and two aunts were also mildly affected,
is described.

Key words: Adams-Oliver Syndrome, cutis aplasia,
limb reduction defect.
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