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RESUMEN

El Sindrome de Adams-Oliver (SAO) es una genodermatosis
infrecuente, con casos esporadicos y familiares, de herencia
autosémica dominante, aunque la herencia autosémica recesiva
también se ha demostrado, con expresividad variable intra e
interfamiliar, caracterizada por la asociacion de aplasia cutis
congénita en cuero cabelludo, anomalias transversales de los
miembros y cutis marmorata telangiectasico congénito.
Presentamos el caso de un varén con SAO esporadico, de
expresion incompleta, en el que se presentaron aplasia congénita
cutis en el cuero cabelludo, cutis marmorata telangiectasico
congénito generalizado, criptorquidia y alteracion renal. El
enfoque terapéutico en este caso fue multidisciplinario.

Palabras clave: Sindrome de Adams-Oliver, aplasia cutis
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INTRODUCCION

El sindrome de Adams Oliver es una genodermatosis que
se caracteriza por defectos congénitos que afectan el cuero
cabelludo, el sistema vascular y las extremidades. Los
sintomas varian mucho de paciente a paciente y pueden
incluir areas de piel faltante (con frecuencia en el cuero
cabelludo), defectos en las extremidades, defectos
cardiacos, cutis marmorata telangiectatico congénito,
hipertension pulmonar y alteraciones del sistema nervioso
central.

Descrito por primera vez en 1945 por Adams y Oliver
quienes reportaron asociacion de aplasia cutis congénita y
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anomalias transversales de los miembros en tres
generaciones de una familia". De herencia autosomica
dominante con expresividad variable intra e inter familiar,
recientemente asociada con la mutacion del gen
ARHGAP31, resultando en pérdida de la actividad del
Cdc42 con disrupcion de la estructura de actina del
citoesqueleto celular”. También ha sido demostrada la
herencia autosémica recesiva®”; asi como casos
esporadicos"”

Se estima una frecuencia de 0.44/100.000 recién nacidos
vivos (o 1 por cada 227.035 recién nacidos vivos). En
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algunas series se observa con mas frecuencia en el sexo
femenino .

Existen poco mas de 100 publicaciones de este sindrome
en la literatura médica. Comunicamos el caso de este
lactante con la forma esporadica de la enfermedad y
expresion clinica incompleta, lo que demuestra el amplio
espectro de manifestaciones del sindrome de Adams-
Oliver.

CASO CLINICO

Lactante varén de 2 meses de edad, nacido por parto
vaginal, de embarazo a término y peso adecuado para la
edad gestacional. Desde el nacimiento se observan
manchas de aspecto reticulado en todo el cuerpo que se
acenttian con el llanto y el frio. El cuadro se acomparfia de
lesion alopécica en cuero cabelludo. Padres no
consanguineos, madre de 47 afios, primipara,
aparentemente sana y padre de 49 afos, aparentemente
sano.

Al examen fisico presenta placa alopécica de forma
triangular, atrofica, superficie irregular con vasos
sanguineos visibles localizada en vértex (cuero cabelludo)
(Figura 1). Se constatan ademas maculas eritemato-
violaceas de aspecto reticulado, con telangiectasias en la
superficie de las mismas, de distribucion generalizada
(Figura 2). Ausencia de testiculo en bolsa escrotal
derecha (Figura 3). Mancha mongolica en region
lumbosacra.

Figura 1. Clinica. Aplasia cutis: Lesion alopécica de forma triangular
situada en piel cabelluda, de aspecto atrofico y con presencia de vasos
sanguineos visibles (mas evidentes bajo observacion dermnatoscopica).

Figura 2. Clinica. Cutis marmorata telangiectasico congénito (CMTC)
en brazo derecho: Maculas eritemato-violaceas de aspecto reticulado,
con telangiectasias en la superficie de las mismas.

Figura 3. Clinica: Criptorquidiay CMTC generalizado.

Auxiliares del diagnéstico:

* Hemograma, perfil renal, perfil hepatico,
eritrosedimentacion y PCR dentro de limites normales.
VDRL: noreactiva.

* Ecografia testicular: testiculo derecho se encuentra
en la region inguinal derecha. Ambos testiculos presentan
caracteristicas normales.
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* Radiografias de miembros superiores e inferiores,
ecocardiografiay ecografia transfontanelar normales.

* Ecografia abdominal: ectasia renal izquierda, a
controlar.

*  Anatomia patologica de piel de miembro inferiory
cuero cabelludo confirma los diagnosticos de cutis
marmorata telangiectasico y aplasia cutis, descartandose
otras anomalias.

DIAGNOSTICO: SINDROME DE ADAMS-OLIVER.

DISCUSION

Se han reportado casos esporadicos, sin embargo en la
mayoria este sindrome se hereda de forma autosémica
dominante.

Es conocida la relacion entre la edad avanzada de los
padres y la frecuencia de aparicion de mutaciones
nuevas”. En el caso de nuestro paciente la madre contaba
con 47 afios y el padre con 49, por lo que ante la ausencia
de antecedentes familiares lo consideramos como un caso
esporadico.

Aunque la patogenia es desconocida, se han sugerido
mecanismos como predisposicion a la secuencia de rotura
amniotica, compresion extrinseca, predisposicion
intrinseca para interferir con el desarrollo del tejido y
anomalias vasculares, siendo esta ultima es la mas
aceptada®. Tanto las manifestaciones mayores del SAO,
como la presencia de cutis marmorata telangiectasico
congénito, dilatacion de venas del cuero cabelludo y otras
anomalias en los vasos, avalan la “teoria vascular”.

La expresion clinica es variable encontrandose fenotipos
de lo mas variados. Los hallazgos que se pueden encontrar
con mas frecuencia son: defectos distales y transversales
de las extremidades (84%), aplasia cutis congénita (75%),
manifestaciones cardiovasculares (15-20%), cutis
marmorata telangiectasico congénito y la dilatacion y
tortuosidad de las venas del cuero cabelludo (12-20%)"".
Otras manifestaciones menos frecuentes incluyen, tetillas
supernumerarias, criptorquidia, microftalmia, pelo
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lanoso, paladar hendido, alteraciones renales, hemihipo-
plasia facial, hipertelorismo, epicantus, hepatoesclerosis,
bandas de constriccion, malformacion arteriovenosa,
malformaciones pulmonares, malformaciones del sistema
nervioso central®””. Este paciente presentaba al momento
de la consulta con aplasia congénita cutis, cutis marmorata
telangiectasico congénito (CMCT), criptorquidia y altera-
cion renal. No se constataron defectos transversales de los
miembros por lo que concluimos que se trata de un
Sindrome de Adams Oliver de expresion incompleta.

En cuanto al tratamiento que se puede ofrecer a estos
pacientes no existe consenso. Este dependerd de los
organos afectos y del grado de compromiso en cada caso;
asi por ejemplo, en lo que a afeccion cutanea se refiere el
tratamiento varia desde el cierre por segunda intencion de
la aplasias cutaneas hasta la utilizacion de injertos de piel
y en el caso del CMCT desde el control clinico hasta la
realizacion de LASER vascular'”. En lo que si existe
unanimidad es en la necesidad de manejo
multidisciplinario que incluya el consejo genético a los
padres y al paciente.

Al hablar de prondstico también se hace referencia al
grado de compromiso de organos, esto determinara la
calidad de vida y la sobrevida de los pacientes con
SAO“". El prondstico en nuestro caso es bueno ya que el
paciente contaba con un desarrollo psicomotor aparen-
temente normal y no presentaba compromiso importante
de 6rganos vitales.

En conclusion podemos decir que la gran heterogeneidad
clinica de los pacientes afectados por SAO ha dificultado
su consejo genético a los portadores de la anomalia, por lo
que representa un reto a la medicina moderna que requiere
para su adecuada valoracidén, prevencidon, manejo y
control en un entorno multidisciplinario.

El presente trabajo tiene como objetivo difundir un caso,
deuna rara genodermatosis, en la literatura paraguaya con
un enfoque multidisciplinario, interrelacionandolo con las
distintas areas médicas involucradas en su tratamiento,
destacando la importancia de la dermatologia en dicho
proceso.
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