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Introduccion

Bart, en 1966, fue el primero en describir esta triple aso-
ciacion entre la ausencia localizada de piel (aplasia cutis), am-
pollas cutaneas (epidermdlisis ampollosa), y distrofia unge-
a®, A estatriple asociacion seladefinié como sindrome de Bart.
Hoy en dia este témino parece estar en controversiaa conside-
rarse que mas que tres entidades diferentes asociadas, se trata
ria de una epidermdlisis ampollosa asociada a distrofia ungue-
al; considerando la aplasia cutis como una manifestacion intra-
Utero de dicha epidermdlisis®.

Laaplasia cutis fue descrita por primeravez por Cordon en
1767@®, y consiste en la ausencia congénita de epidermis, der-
misy aveces de tejido celular subcutaneo. Su frecuencia se
estima en un caso por cada 10.000 recién nacidos®. El defecto
esta presente al nacimiento y aunque, generalmente, ocurre en
cuero cabelludo, también puede verse afectadala cara, € tron-
coy los miembros®.

Frieden en 1986, realiz6 unarevision clinicay propuso una
clasificacion de aplasia cutis vigente en la actuaidad®.

Laepidermdlisis bullosa se caracteriza por lafragilidad de la
piel y laformacion de ampollas™. Al menos diecisiete tipos de es-
taentidad han sido definidos por clinica, microscopiaelectronica,
inmunofluorescencia o técnicas de anticuerpos monoclonal es®).

Presentamos el caso de un recién nacido con aplasia cutis
congénita, epidermdlisis bullosay distrofia ungueal, a tiempo
que comentamos los hallazgos de las exploraciones comple-
mentariasredizadasyy €l tratamiento administrado; asi como su
evolucion.

Caso clinico

Recién nacido, varon, fruto de la segunda gestacion de una
madre sana de veinte afios de edad sin antecedentes de interés,
salvo una gestacion previa que finaizo en legrado por aborto di-
ferido. El embarazo fue de curso normal sin exposicion a en-
fermedades exanteméticas, radiacion o toxicos. Parto atérmino
por vacuoextraccion. El RN , de raza gitana no precisd ningu-
na medida extraordinaria de reanimacion en lasala de partos. Su
Apgar fue 9-10.
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Aplasia cutis congénita,
epidermdlisis ampollosa y distrofia
ungueal

Figura 1. Ausenciadepiel a nacimiento en ambas extremidadesinferiores.
L esién ampollosa en regién glitea.

Figura 2. Ausenciade piel en untercio distal de muslo izquierdo, region
pretibial izquierda, planta de pieizquierdoy 1°, 2°, 3°y 4° dedos de pie
izquierdo.
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Figura 3. Distrofiaungued més evidente en 2°y 3° dedo delamano derecha

Al nacimiento se observa la ausencia de tejido cutaneo en
region pretibial de ambas piernas, tarso y metatarso; 1°, 20y 4°
dedos de pie derecho; 1°, 2°, 3°y 4° dedos de pie izquierdo. Se
observa también distrofiaungueal y unalesidn ampollosaen re-
gion glatea (Figs. 1, 2'y 3). Aparece unalesion en cuero cabe-
[ludo producida por ventosa.

Se recoge muestra de exudado delalesidn cuténea paracul-
tivo, donde crecid Saphylococcus aureus.

El hemograma, una bioquimicabésicay las pruebas meta-
bdlicas del paciente fueron normales. Se realiza una serie 6sea
que fue normal en su totalidad. Ecografia transfontanelar don-
de no apareci6 ninguna ateracion. Laecografiarena reveld unos
rifiones de tamafio normal aunque con discreta ectasia pieloca
licial izquierda. Con unacistografia se descarté reflujo vesi-
coureteral y malformaciones en laviaurinariabaja. Laecogra-
fiaabdominal fue totalmente normal. El cariotipo del neonato
resulto ser: 46 XY.

Desde su nacimiento se iniciaron curas oclusivas con anti-
bioterapia tdpica. Inicialmente se optd por antibidticos como:
nitrofurazona, neomicina, polimixinaB, o bacitracinacon un re-
sultado poco aentador. Sin embargo, desde el momento en que
las curas oclusivas se realizaron con mupirocina topica (7° dia
de vida), lamejoriafue muy evidente y la evolucién muy fa-
vorable.

A los cuarentay seisdias de vida, y cuando en las zonas don-
deinicialmente existia una ausencia de piel, apareciapiel atré-
fica e hipopigmentada, fue cuando por primeravez aparecieron
ampollasen dreade piel afecta o perilesiona ante estimulos me-
canicosy que curaban con ciertarapidez (Fig. 4).

Laevolucion fue muy favorable aplicando exclusivamente
un tratamiento topico, evitando los traumas localesy €l contac-
to directo de las zonas afectas con tejidos que no fuesen de a -
godon.

A los cinco meses de vida todas |as zonas que a nacimien-
to se presentaban desprovistas de piel, aparecian ahora, cubier-
tas por piel atrdfica e hipopigmentada.
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Figura4. Tobillo derecho. Lesion ampollosa que aparece alos cuarentay
seis dias de vida tras estimulo mecanico, sobre un rea desprovista de
piel a nacimiento.

Discusion

Laausencia congénita de piel en asociacidn con epidermé-
lisisbullosaesrara®. Bart, en 1966 fue el primero en describir
esta doble asociacion sumada a la distrofia ungueal ®. La apla-
sia cutis congénita se caracteriza por la ausencia un un &rea de
piel a nacimiento. Frieden, en 1986©, ha clasificado esta enti-
dad en nueve tipos seguin la presentacion clinica, la herencia, y
las anomalias asociadas®. Esta clasificacion enfatizalaimpor-
tancia de una buena historia obstétrica, para descubrir posibles
infecciones virales durante el embarazo o una completa historia
familiar, para descartar trastornos hereditarios, eincluso un cui-
dadoso examen fisico del RN, para descubrir posibles anomali-
as congénitas asociadas o la existencia de bridas amniéticas?.
En el grupo 6 de lamencionada clasificacion de Frieden nos en-
contramos una aplasia cutis vinculada con epidermdlisis ampo-
llosay, que muy frecuentemente se asocia a distrofia ungueal,
atresia pilérica o duodenal, anormalidades renales y deformi-
dades anivel nasd y de pabellones auriculares.

En €l caso que nos ocupa han sido realizados multiples exé-
menes complementarios (ECO abdominal, transfontanelar, re-
nal, cistografia, serie ésea o cariotipo), con €l fin de poder des-
cartar las anomalias anatémicas que mas frecuentemente se aso-
cian a esta patologia®. Se han descrito casos asociados a una
traslocacion entre los cromosomas 13y 14.

No hay que olvidar que la patologia ala que nos referimos
no es esporédica, sino hereditariay que el paciente esderaza gi-
tana. El indice de aparicion de epidermdlisis ampollosa es més
frecuente en laraza gitana que en la poblacién general @, Esto
es fécil de explicar, dado el alto indice de endogamiay subse-
cuentemente de consanguinidad de este grupo poblacional.

Presentamosaun RN vardn, de raza gitana, con latriple aso-
ciacion: aplasiacutis, epidermdlisisbullosay distrofiaungueal,
que perfectamente podriamos clasificar como sindrome de Bart.
Sin embargo, existen detractores a este término. Hoy se tiende
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ano considerarse ala aplasiacutis y ala epidermdlisis bullosa
como dos entidades diferentes, sino que se considera que la apla-
siacutis no seriamas que una manifestacion intraltero de la epi-
dermdlisis ampollar®®, Estamos, pues, ante un varén con apla-
sia cutis como manifestacion inicial de una epidermdlisis am-
pollosa alaque se asocia distrofia ungueal por lo que clasifi-
camos este caso como grupo 6 de Frieden.

No menosimportante nos parece comentar la buenarespuesta
clinicade las lesiones cutaneas ala mupirocina topica.

Tras un afio de seguimiento el paciente ha presentado una
evolucion muy favorable lo que nos hace pensar en un pronds-
tico excelente.
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