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Introduccion

El sindrome de Adams-Oliver es una enfermedad congénita muy poco frecuente que se caracteriza por la asociacion de aplasia cutis congénita y anomalias transversales distales de las
extremidades. Es un proceso fenotipica y genéticamente heterogéneo, habitualmente transmitido con un patron autosomico dominante secundario a mutaciones del gen ARHGAP31
localizado en 3g13. Se ha descrito una forma autosomica recesiva causada por mutaciones en el gen DOCK6 en 19p13.2 y otra autosomica dominante por mutaciones del gen RBPJ en
4p15. Asimismo también se han descrito casos de presentacion esporadica.

Caso clinico

Recién nacido varon, prematuro de 34 semanas de edad gestacional. Madre de 25 anos, sana, sin historia de farmacos ni toxicos y que siguio los controles gestacionales indicados. En la
ecografia del segundo trimestre se observo una agenesia de la arteria umbilical izquierda y en la del tercer trimestre se detecté un retraso del crecimiento intrauterino con alteracion del
registro cardiotocografico, realizandose una cesarea electiva. En la exploracion fisica en el primer dia de vida destacaba una placa alopécica y atroéfica lineal siguiendo la sutura sagital
(aplasia cutis congénita) (figura 1) e hipoplasia de las falanges distales de ambas manos (figura 2).

Exploraciones complementarias:

® Serologias TORCH (Toxoplasma, citomegalovirus, rubeola y lues): negativas

® Ecocardiograma, ecografia abdominal, fondo de ojo y cariotipo: sin alteraciones.

e Ecografia transfontanelar: calcificaciones periventriculares y estrechamiento del cuerpo calloso (figura 3).

Figura 1: Aplasia cutis en vertex Figura 2: Hipoplasia de las falanges distales de la mano Figura 3: Ecografia transfontanelar donde se visualizan
calcificaciones periventriculares

Con los hallazgos clinicos y de las exploraciones complementarias realizadas se oriento el caso como sindrome de Adams-Oliver. Actualmente el nino tiene 6 meses de vida y sigue controles
en los servicios de Pediatria, Traumatologia, Dermatologia y Genética.

El sindrome de Adams-Oliver es un trastorno descrito en el ano CUTANEAS Aplasia cutis congénita

1945 por Adams y Oliver que asocia aplasia cutis congénita, Cutis marmorata telangiectasica congénita

acompanada o no de defectos del craneo de severidad variable, Venas del cuero cabelludo tortuosas y dilatadas

sl L gy iy sl we sloipeie dlisiles o e ESQUELETICAS Defectos distales de las extremidades: braquidactilia, sindactilia, polidactilia,
extremidades. Puede asociarse a un amplio espectro de oligodactilia, hipoplasia ungueal, etc.

alteraciones cardiovasculares, cutaneas (cutis marmorata
telangiectasica congénita), del sistema nervioso central,
gastrointestinales y genitourinarias (tabla 1). Se ha propuesto
una mayor asociacion de las alteraciones del sistema nervioso
central (calcificaciones periventriculares, agenesia del cuerpo

Defectos del craneo

CARDIOVASCULARES Anomalias estructurales cardiacas
Hipertension pulmonar
Anomalias de los vasos umbilicales, vena porta, venas renales, cerebrales, etc.

calloso) con las formas recesivas. NEUROLOGICAS Encefalocele, microcefalia, hemiplejia, cuerpo calloso hipoplasico, calcificaciones
periventriculares, ventriculomegalia, displasia cortical, epilepsia, retraso mental, etc

Debido a la gran heterogeneidad fenotipica del sindrome, el OTRAS Alteraciones oftalmolégicas

prondstico es muy variable, dependiendo fundamentalmente Criptorquidia

de la afectacion de los sistemas nervioso central y cardiovascular. Malformaciones hepaticas y gastrointestinales

Anomalias faciales
Retraso del desarrollo y crecimiento

El sindrome de Adams-Oliver se caracteriza por un cuadro clinico fenotipica y genotipicamente heterogéneo, con un amplio espectro de manifestaciones
asociadas. Dada la complejidad del mismo, se recomienda un manejo multidisciplinar.
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