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Sindrome de Bart: aplasia cutis congénita y epidermolisis bullosa
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RESUMEN

La aplasia cutis congénita, también conocida como sindrome de Bart, ha sido
asociada con todos los subtipos principales de epidermdlisis bullosa. Esta
enfermedad afecta a 1 por cada 10 000 recién nacidos vivos; solo se han descrito
500 casos en la literatura médica. Se caracteriza por afectar un miembro inferior
con patron en forma de S y presentar lesiones de epidermdlisis bullosa en
cualquier otra parte del cuerpo. Se presenta el caso de una neonata con las
caracteristicas clinicas mencionadas, hospitalizada en el Servicio de Neonatologia
del Hospital Pediatrico Universitario «José Luis Miranda». Este diagnostico es
principalmente clinico y se basa en la evidencia de areas de pérdida cutanea con

predominio en miembros inferiores, lesiones ampollares en piel y mucosas, y
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deformidades ungueales. Su prondstico puede ser fatal. Este caso reviste gran
interés por su baja incidencia; su diagnostico precoz contribuyé a evitar
complicaciones.

DeCS: aplasia congénita del cutis; epidermalisis bullosa.

ABSTRACT

Aplasia cutis congenita, also known as Bart’s syndrome, has been associated with
all the major epidermolysis bullosa subtypes. This disease affects 1 in 10, 000 live
births; only 500 cases have been described in medical literature. It is characterized
by affecting a lower limb with an S-shaped pattern and presenting epidermolysis
bullosa lesions in any other part of the body. We present a female neonate with
the aforementioned clinical features, who was hospitalized in the Neonatology
service at "José Luis Miranda" Pediatric University Hospital. This diagnosis is
mainly clinical and is based on evidence of areas of skin loss predominantly on the
lower limbs, bullous lesions on the skin and mucous membranes and nalil
deformities. Its prognosis can be fatal. This case is of great interest due to its low
incidence; its early diagnosis helped to avoid complications.

MeSH: aplasia cutis congenita; epidermolysis bullosa.

Recibido: 22/10/2021
Aprobado: 10/09/2022

Se denomina sindrome de Bart (SB) a la combinacion de la ausencia congénita
localizada de piel o aplasia cutis (AC), junto a la epidermdlisis bullosa (EB) con
presencia de ampollas generalizadas y alteraciones ungueales, aunque no todos
los pacientes presentan el cuadro clinico completo.”) Esta nueva enfermedad fue
descrita por Bart en el afio 1966. Algunos autores consideraron que el SB no tenia

una identidad propia, sino que correspondia a un subtipo de cualquiera de las
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formas de EB que se asocie a la ausencia congénita de piel localizada.® Otros
autores consideran que se trata de un subtipo peculiar o variante alélica de la
epidermdlisis bullosa distréfica dominante (EBDD).® La etiologia no esta definida,
pero en algunos casos los factores genéticos son evidentes y se relacionan con
una alteracién en el cromosoma 3 y un patrén autosémico de herencia.*?

El SB es una enfermedad rara que afecta a 1 de cada 10 000 recién nacidos
vivos. Hasta ahora solo se han descrito 500 casos en la literatura médica, y solo
se ha encontrado un caso previo en la literatura nacional de casos de aplasia
cutanea congénita en miembros inferiores no asociada a epidermélisis bullosa.
La AC también es considerada por si sola una rara afeccion, la cual se describe
como resultado de infartos placentarios o la muerte dentro del Utero de un feto en
un embarazo gemelar. En algunos casos esta enfermedad es producto de una
malformacién embriolégica o una displasia ectodérmica.®>

Esta enfermedad fue descrita por primera vez en 1767 por Cordon, quien expuso
el caso de tres hermanos con esta carencia a nivel de las extremidades.® Frieden
realiz6 una clasificacion en nueve grupos de acuerdo a: la localizacion, las
anomalias asociadas o sindromes, y factores hereditarios. Segun esta
clasificacion, el tipo VI. a. es la que se encuentra asociada a EB, con una
presentacion clinica por lo general localizada en las extremidades inferiores.”

La EB, otra de las enfermedades observadas en el SB, fue descrita por primera
vez por Kobner en el afio 1886. Se define como un grupo de enfermedades
cutaneas hereditarias poco frecuentes que se caracterizan por la mayor tendencia
de la piel y las mucosas a separarse de los tejidos subyacentes ante minimos
traumatismos. Se clasifica en: epidermdlisis bullosa simple (EBS), de la unién
(EBU) y distrofica (EBD). Estos pacientes se conocen como hifios mariposa o con
piel de cristal, debido a la gran fragilidad en este 6rgano.®

El uso continuo del término SB descrito como AC asociada 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 formacion
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de ampollas en el SB (como la AC con epidermdlisis bullosa EBS y EBD
autosémica dominante).“?

El diagndstico 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 mucosas, ademas de deformidades ungueales.®?

El SB incluye mdultiples diagndsticos diferenciales. Se deben tener en cuenta otras
enfermedades ampollares del neonato, sobre todo las de caracter congénito. La
biopsia cutanea se utiliza en caso de sospecha clinica o un diagnostico inconcluso
por ausencia de elementos clinicos. *?

El tratamiento es conservador y el tratamiento es multidisciplinario, por lo general

con buen prondstico. “?

Presentacidn del paciente

Se presenta el caso de una recién nacida, hija de madre de 17 afios de edad, con
antecedentes de hipertension arterial crénica, grupo y factor O+, serologia no
reactiva, historia obstétrica: E1, AO y P0O. Nacida de un parto eutdcico a las 39
semanas, cefalica, con liquido amnidtico claro, que nacio con llanto fuerte y Apgar
otorgado 8/9 con peso al nacer de 3 200 gramos con lesiones en la piel desde el
nacimiento.

En el examen fisico se observé ausencia de piel congénita (AC) en ambos
miembros inferiores, en la cara anterior y lateral interna y el dorso de los pies, con
secrecion serohematica a nivel del tercio medio. Ademds, se observaban
exulceraciones alrededor de la cavidad oral por denudacion de las ampollas y
secrecion purulenta en ambos ojos, acompafiado de irritabilidad marcada y
alteraciones ungueales. También se constataron malformaciones en el sistema

osteomioarticular (Figura 1, 2 y 3).
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Figura 1. Se puede observar la ausencia
de piel congénita en ambos miembros inferiores
y exulceracion perioral

// |
Figura 2. Ausencia de piel congénita
en la pierna derecha
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Figura 3. Se observa exudado purulento
en ambos 0jos, secundario a la denudacion
de las ampollas

La paciente ingres6 en el Servicio de Neonatologia del Hospital Pediatrico
Universitario «José Luis Miranda», especificamente en la Unidad de cuidados
intensivos neonatales, donde fue tratada con antibioticoterapia con ampicilina 100
mg/Kg/dia y amikacina 7,5 mg/Kg/dia (por riesgo de una infeccion a través de la
pérdida de continuidad de la piel), e hidratacién parenteral. Fue valorada por
Cirugia pléstica y Caumatologia. Se realiz6 una limpieza aséptica de la zona con
solucion salina al 0,9 % y clorhexidina; se colocaron gasas vaselinadas sobre las
lesiones con posterior cubrimiento con vendaje estéril a nivel de las ampollas
denudadas. En la zona con AC en el miembro inferior izquierdo se utilizaron
parches de hidrocoloides con lo que se consiguié su cierre, aunque dejé como
secuela una escara atrofica.

La evolucién de las ampollas fue satisfactoria con una disminucién gradual en la
frecuencia de aparicion de nuevas lesiones, las cuales evolucionaron
positivamente y se curaron en el transcurso de cuatro meses.

Se indicaron varios complementarios que tuvieron los siguientes resultados:
gasometria: PH-7,30, PO2 -35,6 mm/Hg, PCO2- 41,4 mm/Hg, Hto-51,1 %, Na-
141, K-4,0, Ca-1,2 y CI-105, Eb-5,7 mmol/l y HC03-20, considerado como acidosis
metabdlica ligera, glicemia-95 mmol/dl, y grupo y factor A+.
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Se realiz6 un ultrasonido transfontanelar que mostré: sistema ventricular normal
sin alteraciones, fosa posterior normal, relacion sustancia gris/blanca conservada,
y espacios subaracnoideos supra e infratintoriales presentes.

En el ultrasonido abdominal y renal se observod: vesicula de tamafio y paredes
normales sin imagen de litiasis en su interior, vias intrahepaticas y extrahepaticas
de caracteristicas normales, higado de ecogenicidad uniforme sin nédulos que no
rebasa el reborde costal, area pancreatica y bazo de tamafio normal y
ecogenicidad homogénea, ambos rifiones de forma, situacion y forma normal con
buena relacion cortico/medular, sin dilatacion de cavidades ni litiasis, la aorta de
calibre normal, y la vejiga vacia.

El ecocardiograma aporté los siguientes resultados: situs solitus, buena
contractilidad global y segmentaria, predominio fisiologico de cavidades derechas,
tabiques y vasos normales, y el arco adrtico izquierdo impresionaba
funcionalmente normal. No se detectaron trombos, masas, 0 vegetaciones, el

pericardio era normal. Se concluy6 que tenia un corazén estructuralmente sano.

Comentario

En 1966, Bart y otros,® describieron una familia que presentaba AC, lesiones
ampulosas en piel y alteraciones de las ufias con un patrén de herencia
autosémica dominante con penetracién incompleta y variable expresividad. El
articulo original no resefiaba ningun estudio histolégico ni ultraestructural. Desde
entonces, varios autores® describieron casos de AC en pacientes con diversas
formas de EB, incluidas la forma simple, las distréficas recesiva o dominante y la
letal de Herlitz. Se consideré que el término de sindrome de Bart deberia ser
empleado para cualquier forma de EB asociada con AC.

Con los avances en la Genética médica se determin6 que el SB es una variante
fenotipica de la EB distréfica dominante.® Clinicamente presenta una
expresividad variable y no todos los pacientes exhiben el cuadro clinico

completo.®
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En algunos casos la enfermedad es producto de una malformacién embriol6gica o
displasia ectodérmica.® La AC en el recién nacido involucra: epidermis, dermis e
hipodermis, y en algunos casos, incluso llega a comprometer el musculo o el
hueso.®* Segun la clasificacion de Frieden, la forma clinica tipo VI. a. 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).t"”
Esta afecta Unicamente las extremidades, es de bordes mal definidos, con patrén
en forma de S que inicia desde la rodilla y se extiende por la superficie
anterolateral de la pierna hasta el cuello del pie y abarca dorso y dedos. Se
asocia, ademas, con deformidad a nivel de las ufias u otro tipo de malformacion
conocida como metatarso varo.®

Para una mejor comprension la EB fue clasificada en tres tipos fundamentales. La
EBS es principalmente de herencia autosémica dominante, aunque pueden existir
subtipos de transmisién recesiva. Las ampollas aparecen en el momento del
parto, posterior a un suceso traumatico, predominantemente en las palmas de las
manos y plantas de los pies. Estas generalmente son flacidas y al romperse 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 presentacibn mas comun es la EBS localizada. En la EBU se evidencia una
separacion localizada en la lamina Itcida, en la union dermoepidérmica. De todos
los tipos de EB este es el menos frecuente. La transmisién es autosémica
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
presentar. ampollas, erosiones cutaneas, distrofia cutanea, hipoplasia del esmalte
dental y caries. En todos los casos las manifestaciones se presentan al momento
del nacimiento. En este tipo de EB las ampollas dejan las cicatrices atréficas
como secuela. Este tipo de EB se encuentra asociado a aplasia cutis y lesiones
extracutaneas como atresia pilorica y malformaciones genitourinarias.

La EBD se produce debido a mutaciones en el colageno VII que forma las fibrillas

de anclaje de la membrana basal epidérmica.
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Las ampollas pueden presentarse de manera localizada o generalizada, en
dependencia del subtipo, y una vez que desaparecen, se producen cicatrices
atroficas. Es frecuente que la afectacion de la mucosa oral coincida con el
comienzo de la alimentacién con la tetina de plastico, y en raras ocasiones se
extiende al es6fago, faringe o tracto respiratorio superior. En estos casos puede
producirse: regurgitacion, pérdida del apetito o problemas respiratorios, los cuales
suelen resolverse sin dejar secuelas. La transmision es autosémica dominante o
recesiva. Comunmente las formas recesivas son mas graves; sin embargo, estas
son las menos frecuentes.®?

El espectro clinico de las formas dominantes va desde la afeccidén localizada
hasta la generalizada.“? Existe una variante de la EBD, descrita por primera vez
en 1985, la cual se transmite de forma autosémica dominante, denominada
transitoria. Las ampollas subepidérmicas son evidentes al momento del
nacimiento o se producen por la friccion en el periodo neonatal.*?

En los casos informados se ha observado el cese espontaneo de nuevas lesiones
en un periodo de meses a un afio de edad, por lo general, con un minimo de
cicatrices en la resolucién de las lesiones.*?

Las alteraciones de las ufias ocurren tipicamente en los nifios con mayor
extension de las lesiones. Los pies (especialmente la ufia del primer dedo) se
afectan con mayor frecuencia que las manos, en forma de ausencia congénita,
distrofia o pérdida de la ufia. En raras ocasiones se han asociado otras anomalias
como: aplasia renal, venas varicosas y trastornos congeénitos en las extremidades
inferiores.®*+12

El diagndstico por lo general es clinico, aunque dentro de los medios diagnésticos
se describe la biopsia de las lesiones, la cual revela la formacion de ampollas
subepidérmicas con separaciéon de la lamina subdensa y compromiso
subepidérmico.”

El tratamiento se realiza cuidadosamente para prevenir infecciones cutaneas

secundarias, para lo cual se emplean antibioticos topicos. Los brotes de lesiones
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ampulosas suelen desaparecer después de la pubertad, y las lesiones ungueales

generalmente persisten de por vida. (1213
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