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Introduccion

Adamsy Oliver® describieron por vez primeraen 1945 la
asociacion de aplasia cutis congénitasobre el cuero cabelludo y
defectos transversos terminales en los miembros. Hasta el mo-
mento actual se han publicado arededor de 80 casos, la mayor
parte de [os mismos con un patrén hereditario autosémico do-
minante y con expresividad fenotipica muy variable3. A con-
tinuacion se describe un nifio con hallazgos clinicos compati-
bles con el diagndstico de esta asociacion malformativay que
ademas padece epilepsia generalizaday retraso psicomotor, ca-
racteristicas que no han sido descritas previamente en este raro
sindrome.

Observacion clinica

Varén estudiado alos 4 meses de vida por haber presenta-
do varios episodios de sacudidas tonico-clonicas generalizadas
de breves minutos de duracién y no coincidentes con fiebre ni
con otro factor conocido. EI embarazo, parto y periodo neona-
tal transcurrieron sin incidencias. Al nacimiento se aprecié la
existencia de una pequefia zona necrética en vértex, que dio
lugar posteriormente a un area alopécica de cutis atréfica.
También se apreciaron sindactilias entre los dedos 2°y 3° de am-
bos pies, asi como numerosas zonas cutaneas en tronco con te-
langiectasias capilares. Es hijo Unico de padres sanosy no con-
sanguineos, que no presentan defectos congénitos en miembros
ni aplasiacutis. No obstante, & abuel o paterno presentaba el mis-
mo defecto congénito en los pies, y se desconoce si tuvo apla-
siacutis.

El examen fisico alos 4 meses mostraba peso, talay p. ce-
falico entre percentiles 25 y 50 para su edad; tono muscular dis-
minuido discretamente de forma generalizada, Sin paresias, y con
reflejos osteotendinosos presentes; seguimiento ocular normal
pero sin sonrisa en correspondencia; aplasia cutis en vértex (Fig.
1), telangiectasias en tronco, de tamafio variable y bordes geo-
gréficos u ovalados sobre zonas cutaneas con red venosa promi-
nente compatibles con cutis marmorata telangiectésica (Fig. 2);
hipoplasia-sindactilia de 3=y 4° dedos de ambos pies (Fig. 3), e
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Epilepsia y retraso psicomotor en
un niio con aplasia cutis y
braquidactilia (sindrome de
Adams-Oliver)

Figura 1. Areade aplasia cutis sobre vértex, de aproximadamente 2 por 2
cm.

hipoplasia unguea de todos los dedos de ambas manos; €l resto
de examen sin hallazgos. Examenes complementarios como EEG,
neuroimagen (TAC, RMN), estudio de metabolopatiasy carioti-
po fueron normales. Laradiografia de craneo mostro didstasis de
la sutura sagital subyacente ala zona aplasica (Fig. 4).

Desde que fue estudiado inicialmente las |esiones cutaneas
han disminuido, con desaparicion de las zonas telangiectasicas
mas pequefias y atenuacion de |as restantes. Las crisis comi-
ciales se han podido controlar con dificultad mediante polite-
rapia (valproato sodico y carbamacepina). A los 18 mesesd pa
ciente muestra un retraso psicomotor global de grado modera-

Epilepsiay retraso psicomotor en un nifio con aplasia cutis y braquidactilia (sindrome de Adams-Oliver) 289



Figura 2. Telangiectasias capilares y cutis marmorata sobre la zonainfe-
ro-lateral del tronco.

do (nivel de desarrollo correspondiente a 8-9 meses).
Discusion

Lavariabilidad en laexpresion clinicadel sindrome es muy
alta, pudiendo la zona aplasica alcanzar gran tamafio y acom-
pafiarse de un gran defecto en el hueso subyacente, mientras que
los defectos en los miembros van desde hipoplasiaungued y de
las falanges distales a amelias casi completas?4. El caso des-
crito presenta las caracteristicas definitorias si bien en intensi-
dad leve. El diagndstico esta reforzado por la existencia de cu-
tismarmorata, hallazgo presente en arededor del 25% de los pa-
cientes®. Si bien lamayor parte de los casos no muestran mal-
formaciones o hallazgos clinicos adicionales, se han descrito de
formaocasiona otras anomalias cutdneas (aplasia cutis en miem-
bros, hiperpigmentacién focal, hemangiomas)&?), anomalia de
Poland®, defectos cardiacos®, criptorquidia®®, tallabaja259 y
ciertas anomalias neurol 6gicas. Estas Ultimas se concretan en
meningitis secundarias ainfeccion através del defecto cutaneo
y 652019, encefalocele, en un caso descrito por Kiister®, y quis-
tes porencefalicos congénitos subyacentes al defecto en el vér-
tex en algunos casos mencionados por Fryns™, Tan sdlo hay re-
ferenciaa crisis comiciales en un paciente, descrito por Jaeggi
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Figura 3. Sindactiliay aplasiade lafalange distal sobrelos dedos 3°y 4°
de los pies; braquidactilia e hipoplasiaungueal en € resto de los dedos.

Figura 4. Diéstasis de la sutura sagital en su porcion subyacente al area
de aplasia cutis (flechas).

y cols.19 que presentd crisis aténicas de aparicion en el periodo
neonatal y que, al igual que nuestro paciente no mostro ano-
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maliasen € EEG ni enlaTAC. Sin embargo, lascrisis cedieron
inmediatamentetrasiniciar e tratamiento, que fue retirado alos
3 meses sin recaidas posteriores, y €l paciente presentd un de-
sarrollo psicomotor normal. Se ha descrito también retraso psi-
comotor en alguno de |0s casos con meningitis secundariad de-
fecto en vértex y, por lo tanto, no son comparables a nuestro pa-
ciente, el cual no presenta causa que explique su retraso en el
desarrollo. Tanto éste como la epilepsia que muestranuestro pa-
ciente podrian ser una asociacion fortuita con €l sindrome de
Adams-Oliver; no obstante, también podria tratarse de mani-
festaciones clinicas ocasionales dentro del sindrome, aspecto és-
te que, dado el escaso nimero de casos descritos no es posible
por el momento determinar.

Otros dos aspectos merecen mencién. En primer lugar, € pa-
tron hereditario que en nuestro caso, dadala normalidad de los
padres, podria ser detipo autosdmico recesivo, tal y como seha
descrito en algunos pacientes?1, o bien por una mutacion «de
novo. Sin embargo, la presencia de anomalias similares alas
del paciente en el abuelo paterno sugieren una herencia auto-
somica dominante con penetrancia variable®. En segundo lu-
gar, hay que destacar larareza del sindrome del que tan sdlo
tenemos conocimiento de otros tres casos en nuestro paist®15),

Por Ultimo, lafisiopatogenia es desconocida, habiéndose pos-
tulado alglin mecanismo de tipo disruptivo vascular como laex-
plicacidn comin paralas manifestaciones clinicas del sindro-
mei2s),
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