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La aplasia cutis ha sido asociada con todos los subtipos principales de epidermolisis bullosa, recibiendo el nombre de sindrome de Bart. Esta entidad
afecta principalmente un miembro inferior, evidenciandose ausencia de piel con patron en forma de “S”, ademaés de lesiones de epidermdlisis bullosa
en cualquier otra parte del cuerpo. Se presenta el caso de un neonato, pre-término, con las caracteristicas clinicas mencionadas, hospitalizado en el
Servicio de Neonatologia de la Fundacion Cardiovascular de Colombia, Floridablanca, Colombia.
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Summary

Aplasia cutis has been associated with the main subtypes of bullous epidermolysis, receiving the name of Bart syndrome. It mainly affects one lower
limb with a characteristic absence of skin with a S-shaped pattern plus bullous epidermolysis lesions elsewhere in the body. We present the case of a
pre-term male infant with all the clinical features mentioned investigated in the Neonatology Service of the Fundacién Cardiovascular de Colombia,

Floridablanca, Colombia.
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Se denomina sindrome de Bart (SB) a la combinacion de
ausencia congénita localizada de piel (ACLP), ampollas
generalizadas y alteraciones ungueales. Fué descrito por
Bart en el afio 1966 como una nueva entidad. La etiologia no
esta definida, pero en algunos casos los factores genéticos
son evidentes y se relacionan con una alteracion en el cro-
mosoma 3y un patrén autosémico de herencial1l, 2]. A con-
tinuacién se presenta un caso compatible con SB, dada la
asociacion clinica observada de ACLP en miembro inferior
derechoy epidermdlisis bullosa (EB).

Caso clinico
Recién nacido pre-término (RNPT), de peso adecuado para la
edad gestacional (34 semanas/2.300 gramos), sexo masculi-
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no, madre de 32 afios de edad, sin antecedentes de importan-
cia (gestacion: 7; abortos: 2; partos: 4), embarazo controlado,
serologias negativas, que presenta ruptura prematura de
membranas de 15 horas de evolucién, razén por la cuél recibe
profilaxis antibiética y maduraciéon pulmonar fetal, situacion
gue culmina con la induccioén del parto por via vaginal de un
RNPT gue nace en posicion cefédlica de vértice, con Apgar
9/10. Se observa ACLP a nivel de miembro inferior derecho y
lesiones ampollares a nivel de mucosa oral, regién perianal,
escroto, dorso de mano derecha, miembro inferior izquierdo,
miembro superior derecho y abdomen (Figura 1). Se eviden-
cia alteracion ungueal. El paciente fue manejado diariamente
con limpieza aséptica de la zona utlizando suero fisiolégico,
clorhexidinay colocacion de gasas vaselinadas sobre las lesio-
nes y posterior cubrimiento con vendaje estéril a nivel de las
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Figura 1. A) y B) Lesiones ampollares a nivel de escroto, region perianal y mucosa oral en recién nacido. C) Zona ampollar denudada.
D) Lesion de aplasia cutis en tratamiento con hidrocoloides a nivel de miembro inferior derecho.

ampollas denudadas. En la zona con ACLP en miembro infe-
rior derecho se utilizaron parches de hidrocoloides con lo que
se observo cierre de la misma dejando como secuela una
escara atrdéfica. La evolucién de las ampollas fue satisfactoria
con una disminucion gradual en la frecuecia de aparicién de
nuevas lesiones, las cuales fueron evolucionando positiva-
mente en su curacion en el transcurso de 4 a 6 meses hasta
mostrar una resolucion sin dejar cicatriz (Figura 2). La biopsia
de piel se informé como variante distréfica recesiva de un SB
(Figura 3).

Comentario
El SB se define como un trastorno hereditario caracterizado
por la asociacion de ACLP, EB y deformidades ungueales. En

la actualidad no existe una claridad acerca de su etiologia,
sin embargo los factores genéticos son evidentes y han sido
atribuidos a una mutacion en el cromosoma 3p.

La ACLP es una enfermedad rara que afecta a uno de
cada 10.000 recién nacidos vivos, siendo el resultado de
infartos placentarios o la muerte in Utero de un feto en un
embarazo gemelar. En algunos casos la enfermedad es pro-
ducto de una malformacién embriolégica o displasia ecto-
dérmicalb]. La ACLP en el recién nacido involucra epider-
mis, dermis e hipodermis y en algunos casos incluso llega a
comprometer musculo o hueso[3, 4]. Esta enfermedad fué
descrita por primera vez en 1767 por Cordon, quien expuso
el caso de tres hermanos con esta carencia a nivel de las
extremidades([6]. Posteriormente, en 1826 Campbell la des-
cribe por primera vez localizada en el cuero cabelludo[7].
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Figura 2. A) Lesiones ampollares denudadas e hipopigmentadas residuales. B) Areas de re-epitelizacion y material de granulacion

que corresponden a la resolucion de aplasia cutis.

Figura 3. A) y B) Cambios histopatoldgicos compatibles con epidermolisis bullosa.

Hasta la fecha solo se han descrito alrededor de 500 casos
en la literatura médica. Fué clasificada por Frieden, en
nueve grupos de acuerdo a la localizacién, anomalias aso-
ciadas o sindromes, y factores hereditarios. Segun esta clasi-
ficacién, el tipo Vla es la que se encuentra asociada a EB,
con una presentacion clinica por lo general localizada, con
herencia autosémica dominante o recesiva (segun el tipo de
EB). Afecta Unicamente las extremidades, de bordes mal

Med Cutan Iber Lat Am 2013;41(5):218-222

definidos, con patrén en forma de S que inicia desde la rodi-
lla'y se extiende por la superficie anterolateral de la pierna
hasta el cuello del pie abarcando dorso y dedos. Se asocia,
ademas, con deformidad a nivel de las ufias y otro tipo de
malfomacién conocida como metatarso varo[8].

La EB, otra de las patologias observadas en el SB, fué
descrita por primera vez, por Kdbner en el afio 1886. Se defi-
ne como un grupo de enfermedades cutédneas hereditarias
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poco frecuentes que se caracterizan por la mayor tendencia
de la piel y las mucosas a separarse de los tejidos subyacen-
tes ante minimos traumatismos. Estos pacientes se conocen
como “niflos mariposa” o con “piel de cristal”, debido a la
gran fragilidad en éste 6rgano[9].

La EB se ha clasificado en tres formas teniendo en cuen-
ta las manifestaciones clinicas, sitio de separacién y forma-
cién de las ampollas en la piel, ya sea superficial a la mem-
brana basal epidérmica, dentro de ella o por debajo de la
misma. Dentro de los tres tipos de EB se encuentran la EB
simple (EBS), de la unién (EBU) y distréfica (EBD). La EBS
es la forma de presentacién mas comun (92%), seguida por
la EBD (5%) y la EBU que es la que se observa en menor fre-
cuencia (1%)[10].

La EBS es principalmente de herencia autosémica domi-
nante, aunque pueden existir subtipos de transmision rece-
siva. Las ampollas aparecen en el momento del parto, poste-
rior a un evento traumatico, predominantemente en las
palmas y plantas. Estas generalmente son flacidas y al rom-
perse dejan una costra melicérica, sin atrofia o cicatriz. La
formacion de ampollas acontece con mayor frecuencia en la
infancia y disminuye con la edad. La presentacion mas
comun es la EBS localizada.

En la EBU se evidencia una separacion localizada en la
lamina lUcida, en la unién dermo-epidérmica. De todos los
tipos de EB este es el menos frecuente. La transmision es
autosdmica recesiva y la distribucion de las lesiones puede
ser localizada o generalizada. Esta a su vez se clasifica en
diferentes subtipos y todos ellos se caracterizan por presen-
tar ampollas, erosiones cutaneas, distrofia cutanea, hipopla-
sia del esmalte dental y caries. En todos los casos las mani-
festaciones se presentan al momento del nacimiento. En
este tipo de EB las ampollas resuelven dejando como secue-
la cicatrices atroficas. Este tipo de EB se encuentra asociado
a aplasia cutis y lesiones extracutaneas como atresia pilérica
y malformaciones genitourinarias.

La EBD se produce debido a mutaciones en el colageno VI
que forma las fibrillas de anclaje de la membrana basal epidér-
mica. Las ampollas pueden presentarse de manera localizada
0 generalizada, dependiendo del subtipo, y una vez desapare-
cen, se producen cicatrices atréficas. La transmision es autoso-
mica dominante o recesiva. Cominmente las formas recesivas
son mas graves, sin embargo estas son las menos frecuentes.

Bibliografia

El espectro clinico de las formas dominantes va desde la afec-
cion localizada hasta la generalizadal11]. Existe una variante
de la EBD, descrita por primera vez en 1985 la cual se transmi-
te de forma autosémica dominante, denominada “transitoria”.
Las ampollas subepidérmicas son evidentes al momento del
nacimiento o se producen por la friccién en el periodo neonatal.
En los casos reportados, se ha observado el cese espontaneo
de nuevas lesiones en un periodo de meses a 1 afio de edad,
por lo general con un minimo de cicatrices en la resolucion de
las lesiones[12].

El objetivo que se persigue es determinar el subtipo de
EB que presenta el paciente, lo cual es importante para defi-
nir su pronostico clinico y genético, asi como el tratamiento a
seguir.

El uso continuo del término SB descrito como ACLP aso-
ciada con ampollas leves es amplio ya que en la actualidad,
gracias a la microscopia electrénica, se ha podido encontrar
la presencia de varias formas de EB con diferentes niveles
de formacién de ampollas en el SB (como la ACLP con EBS y
EBD autosémica dominante)[13].

El diagnéstico del SB es principalmente clinico y se basa
en la evidencia de areas de pérdida cutanea con predominio
en miembros inferiores, lesiones ampollares en piel y muco-
sas, ademés de deformidades ungueales. La biopsia de las
lesiones revela la formacién de ampollas subepidérmicas
con separacion de la lamina subdensa y compromiso sube-
pidérmico. Es de gran importancia tener en cuenta que dada
la gran variedad de tipos y subtipos de EB, es la biopsia, la
herramienta que nos va a permitir obtener el diagnéstico
correcto, lo cual facilitara el seguimiento del paciente, la rea-
lizacién de una historia clinica completa y la caracterizacion
de la herencia[14].

Conclusion

Si bien en nuestro paciente la variante observada al inicio del
cuadro correspondié clinicamente al tipo EBD recesiva, lo
que coincide con el resultado arrojado en la anatomia pato-
l6gica, este caso particular evolucion6 paulatinamente en el
transcurso de seis meses a una EBD dominante “transitoria”
debido a que las lesiones se comportaron de manera menos
agresiva y la cicatrizacion de las mismas permanecio libre de
secuelas.
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