Reporte de caso: Caso de
paciente escolar masculino

con Sindrome de Adams Oliver
en Cundinamarca, Colombia

Case of male school patient with
Adams Oliver syndrome in

Cundinamarca, Colombia

Laura Estefania Blanco Lizarazo’,
Dilia Yaneth Pinzén Sanchez>.

' Médica general, Universidad de Ciencias
Aplicadas y Ambientales UDCA. Bogotad,
Colombia.

% Especialista en Pediatria, Hospital
Universitario Clinica San Rafael.

Bogotd, Colombia.

Autor para correspondencia: Dra. Laura Estefania
Blanco Lizarazo.
Correo electroénico: laurblanco@udca.edu.co




RESUMEN

El presente caso clinico, se reporta con el fin de
dar a conocer, desde el punto de vista médico, las
caracteristicas fenotipicas del sindrome de
Adams-Oliver, teniendo en cuenta las anomalias
anatémicas, que presento el paciente, ademas de
mencionar las diferentes intervenciones que se
le realizaron, con el fin de mejorar su calidad de
vida. Las implicaciones que tiene el reportar este
caso clinico, son el hecho de considerar que,
aungue esta es una patologia poco prevalente no
solo en nuestro medio, sino a nivel mundial, es
importante tener en cuenta que se puede
presentar y que es de gran relevancia sospechar
dicho sindrome en pacientes que tienen
antecedentes  familiares de  anomalias
congénitas en el sistema 6seo o compromisos
vasculares. En cuanto al valor educativo que
provee este articulo, le brinda al lector una
manera de reconocer este sindrome como una
patologia que podria padecerse y que es
importante reconocerla.
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ABSTRACT

The present clinical case is reported in order to
present, from a medical point of view, the
phenotypic characteristics of Adams-Oliver
syndrome, taking into account the anatomical
anomalies that the patient presented, in addition
to mentioning the different interventions that
were performed, in order to improve their
quality of life. The implications of reporting this
clinical case are the fact of considering that,
although this is a rare pathology not only in our
environment, but worldwide, it is important to
keep in mind that it can occur and that it is of
great relevance. suspect this syndrome in
patients who have a family history of congenital
anomalies in the skeletal system or vascular
anomalies, family history.

compromises. Regarding the educational value
that this article provides, it gives the reader a
way to recognize this syndrome as a pathology
that could be suffered and that is important to
recognize.
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INTRODUCCION

El sindrome de Adams-Oliver, es una patologia
congénita de herencia autosémica dominante o
autosémica recesiva, con ocurrencia familiar o
esporadica, con expresividad variable inter e
intrafamiliar, asociado a algunas mutaciones
genéticas (1), que se caracteriza por anomalias
en el cuero cabelludo y en los huesos craneales,
como aplasia cutis, acalota, entre otras (2).
Ademas, de anomalias en las extremidades que
varian desde hipoplasia hasta ausencia de estas,
y anomalias vasculares como cutis marmorata
telangiectasica (3), e incluso en algunos casos se
han evidenciado malformaciones cardiacas,
problemas neurolégicos, esclerosis
hepatoportal (2), entre otros; por lo cual, los
pacientes requieren manejo multidisciplinario
por diversas especialidades, dependiendo las
afecciones que presenten.

Esta patologia se describié por primera vez en
1945 en una familia, en la cual se vieron
afectadas tres generaciones. Desde ese
momento, se han reportado mas de 200 casos
con una incidencia de 0,44/100.000 nacidos
vivos (3).

En Colombia, se han hecho previos reportes de
casos de pacientes que han padecido de este
sindrome (2, 3). En los articulos mencionados
previamente, se han descrito las caracteristicas
de esta patologia tales como: el espectro
fenotipico, las anomalias que se pueden
evidenciar en los diferentes sistemas, ademas
del patrén de herencia que se podria presentar-
Sin embargo, existe la necesidad de exponer
aspectos sobre la evolucion y los tratamientos



que se le pueden brindar a estos pacientes,
considerando las anomalias congénitas que
hayan presentado los pacientes al momento de
su nacimiento.

Por ultimo, con este escrito, se pretende aclarar
las caracteristicas que presentan los pacientes
que padecen el sindrome de Adams-Oliver,
ademas de dar a conocer el manejo que pueden
requerir quienes padecen dicho sindrome.

Descripcion de caso

Paciente masculino, prematuro, en quien, al
momento de su nacimiento, se evidencié
fontanela anterior permeable, muy extensa
(Imagen 1y 2), pabellones auriculares rotados
posteriormente sobreplegados, cabello de
implantacién anterior baja, tres zonas con
hipoplasia dérmica VS aplasia cutis con ausencia
de hueso craneal en la calota y regidn occipital, a
través de las cuales se observaban las meninges
y el material encefdlico, cubiertas por una fina
capa de membrana. Ademas, hallazgo de
hipoplasia del hueso nasal, pliegue epicantico
bilateral, hipoplasia mediofacial, paladar blando
fisurado de forma medial, pie equino varo
bilateral, clinodactilia del quinto dedo e
hipoplasia de falange media. Se tomdé un
cariotipo BRT, en el cual se descartaron
cromosomopatias, con resultados de bandeo RT
46XY. Fue valorado por cirugia plastica, quienes
diagnosticaron acalota y solicitaron TAC de
craneo con reconstruccion 3D, que evidencié
agenesia de huesos temporales y parietales de
forma bilateral.

Imagen 1. Fontanela anterior permeable.

Al completar un mesy 27 dias de nacido, asistio a
cita con ortopedia, donde se le dio manejo
médico con férulas para el pie equino varo. Sin
embargo, consideraron que, dada la rigidez de la
malformacién, requeria manejo quirurgico, el
cual se lerealizé al ano y medio de vida.

A los 6 meses de nacimiento en consulta con
genética, se evidencio re-epitelizacién en piel de
cuero cabelludo, que habria cubierto el defecto
dseo, clinodactilia de quinto dedo, hipoplasia de
falange media en 5 dedo bilateral, hallazgos
caracteristicos que corroboraron el diagnéstico
del sindrome de Adams-Oliver.

A los 11 meses asisti6 a cita con
otorrinolaringologia, donde no se evidenciaron
respuestas auditivas, ni desarrollo del lenguaje,
con otoscopia bilateral sin alteraciones, con
estudio de otoemisiones acusticas ausentes y
TAC de oidos, que evidencié ocupacion por
densidad en tejidos blandos a nivel de oido
medio, diagnosticandole hipoacusia
neurosensorial bilateral severa, por lo cual,
requirid implante coclear por ventana oval al afio
y medio de nacido. Posterior a esto, asistio a
terapia con fonoaudiologia, en las cuales se
evidencié evolucion satisfactoria, al lograr
imitacién orofacial de la produccién verbal
durante el habla direccionada.



Por otro lado, se le realiz6 ecocardiograma
transtoracico, donde se evidencid ductus
arterioso permeable (DAP) de 1,5 mm+
comunicacion interventricular apical muscular
de 2 mm+ foramen oval permeable, por lo
anterior, a los 3 afos de nacido, requirié cierre
de DAP.

A los 7 anos, fue valorado por cirugia plastica,
donde se evidencid cicatriz alopécica en region
biparietal posterior y occipital, secundarias a
aplasia cutanea, por lo cual, le realizaron
expansion tisular (Imagen 3 y 4), con posterior
reseccion de cicatriz y reconstruccion de cuero
cabelludo (Imagen 5).

Imagen 2y 3. Expansores tisulares

Imagen 4. Postoperatorio de reseccion de
cicatriz y reconstruccién de cuero cabelludo.

El sindrome de Adams Oliver se caracteriza por
anomalias congénitas tales como: aplasia cutis
congénita que en algunos casos se acompana de
ausencia de huesos craneales en dichas zonas,
anomalias en las extremidades como sindactilia,
braquidactilia, oligodactilia, hipoplasia e incluso
ausencia de estas, anomalias en diversos huesos
del cuerpo, cutis marmorata congénita,
problemas neurolégicos que pueden repercutir
eneldesarrolloyen el aprendizaje, y otras no tan
comunes, tales como esclerosis hepatica,
anomalias cardiacas, oculares, etc (2) (4). En el
paciente que se presentd anteriormente, se
observaron defectos en las extremidades,
ademas de aplasia cutis, que son de los hallazgos
mas relevantes que se ha encontrado en quienes
padecen de este sindrome. Por otra parte, en
algunos casos puede haber manifestaciones
cardiovasculares en el 15-20% de los casos, tales
como ductus arterioso persistente (5), que es
una malformacién congénita, que en algunos
casos genera repercusiones, por lo cual requiere
ser corregido quirurgicamente (6), como lo
ocurrido en el caso expuesto previamente.

En el caso presentado, se debe tener en cuenta
que la madre del paciente, presentaba aplasia
cutis, que es una caracteristicaimportante de los
pacientes que padecen de este sindrome, para lo
cual cobra relevancia mencionar que esta
patologia se hereda de forma autosdmica
recesiva o dominante, dependiendo del gen
mutado (3), lo que quiere decir que el 50% de los
hijos de la persona que padece este sindrome
tiene la probabilidad de adquirirlo, sin embargo,
ya que no se cuentan con mas datos clinicos de la
madre o de otros familiares del paciente, no se
podria descartar que otros miembros hayan
expresado algun tipo de malformacion
congénita, para lo cual, se tendria que hacer una
investigacion mas exhaustiva para detallar
respecto a los antecedentes familiares del
paciente.



Por otro lado, se debe tener en cuenta que dicha
patologia es muy infrecuente, lo que quiere decir
gue se debe tener una alta sospecha diagnéstica
para encontrarlo; por lo cual, al momento del
nacimiento, son relevantes los hallazgos
anormales que se encuentren al examen fisico de
los pacientes, como los mencionados
previamente, para de esta manera solicitar
estudios de extensién y valoraciones adicionales
gue se crean pertinentes, para realizar un
adecuado diagndstico y por ende instaurar el
manejo adecuado, dependiendo las anomalias
gue presenten los pacientes.

Entre los diagnosticos diferenciales del
sindrome de Adams-Oliver, se encuentran:
sindrome cuero cabelludo-oreja-pezon, aplasia
cutis congénita aislada, sindrome de Poland,
epidermdlisis bullosa distréfica, tipo Nart,
sindrome de Blizzard, trisomia 13, entre otros
(7). Por lo cual, para el adecuado diagnédstico de
los pacientes se debe tener una alta sospecha
diagnodstica, ademas, de evaluar adecuadamente
las malformaciones que presentan los pacientes.

En cuanto al prondstico de los pacientes que
padecen de este sindrome, es muy variado (2), ya
gue depende de las alteraciones que presente el
individuo. Por lo anteriormente mencionado, se
debe realizar un adecuado manejo de las
malformaciones asociadas que presenten los
pacientes que padecen de esta patologia, como
lo que serealizd en el paciente del caso, con el fin
de no solo brindarle una mejor calidad de vida,
sino de ayudarlo a adaptarse al medio en el que
se desarrolla, a su vez, de tratar de la mejor y
mas adecuada manera las alteraciones que
presentaba el paciente, para asi disminuir las
probables complicaciones que podria presentar
en el futuro. Teniendo en cuenta, que no hay un
manejo especifico para los pacientes que
padecen de este sindrome, se debe enfocar hacia
un tratamiento multidisciplinario (7), con el fin
de abordar a estos pacientes de una manera
integral y completa.

Por otra parte, en el paciente se encontré
hipoacusia neurosensorial bilateral severa, por
lo cual requiri6 un implante coclear, esta
anomalia no se ha descrito en otros reportes de
caso de pacientes que padecen de este
sindrome, por lo anterior, esto genera relevancia
en este caso institucional.

Por ultimo, respecto a las fortalezas del presente
texto, son que este articulo es un caso de la vida
real, que tuvo seguimiento y manejo en la misma
institucion prestadora de servicios de salud,
donde el paciente nacié; ademas, los datos sobre
la patologia expuesta fueron tomados de varias
revisiones bibliograficas confiables. También el
hecho de exponer este caso disminuye la
probabilidad de perder la oportunidad de
diagnosticar nuevos casos, ya que, los
profesionales de la salud tendrian en cuenta lo
expuesto previamente, para de esta manera
sospechar dicho sindrome.

Por anadidura, las limitaciones del presente
texto son derivadas a la recoleccion
retrospectiva de datos y que debido a la baja
prevalencia que presenta el sindrome que se ha
abordado a lo largo del articulo, no se tienen los
suficientes datos para establecer el manejo
adecuado, ademas de los examenes que se
deben solicitar al momento de la valoracién de
un paciente que presente SAO y establecer un
prondstico certero de dichos pacientes.



CONCLUSIONES

1- El sindrome de Adams-Oliver es una
patologia poco frecuente a nivel mundial,
por lo que se requiere de alta sospecha
clinica para diagnosticarlo.

2- El diagnéstico de dicho sindrome, se
alcanza teniendo en cuenta las
malformaciones anatomicas mas
patognomodnicas que presentan los
pacientes.

3 - Su diagnodstico y tratamiento requieren
de un enfoque multidisciplinario.

4 - El manejo ideal para los pacientes que
padecen del sindrome de Adams-Oliver se
basa en cada unade las malformaciones que
presentan, por lo cual, este debe ser
individualizado a cada caso, con el fin de
garantizarles una mejora en su calidad de
vida.

5- En el presente caso, el paciente presenté
hipoacusia neurosensorial bilateral severa,
gue no habia sido descrito previamente en
ningun reporte de caso.

6- El prondéstico de los pacientes depende
de las afectaciones que presenten a nivel
neurolégico y cardiovascular.

CONSIDERACIONES
ETICAS

Teniendo en cuenta los principios establecidos
en la Declaraciéon de Helsinki y en la resolucion
008430 de 1993 del Ministerio de Salud de
Colombia, y debido a que la presente revisiéon de
caso se clasifica como una investigacion sin

riesgo, y en cumplimiento con los aspectos
mencionados en el articulo 6 de la resolucién
previamente mencionada, este estudio se
desarrollé conforme a los siguientes criterios:

1- Se garantiza la proteccion de Ia
privacidad y confidencialidad de Ia
informacién personal del paciente.

2- Lainvestigacién se realizé con la finalidad
de generar conocimiento de alto valor
cientificoy social.

3 - Se cuenta con el consentimiento
informado escrito que brindd la madre del
individuo, ya que el paciente es menor de
edad, esto se realizd, con el fin de garantizar
la libertad de autodeterminacion y de
participacion libre.

4 - El manejo ideal para los pacientes que
padecen del sindrome de Adams-Oliver se
basa en cada una de las malformaciones que
presentan, por lo cual, este debe ser
individualizado a cada caso, con el fin de
garantizarles una mejora en su calidad de
vida.

5- Los posibles riesgos que se pueden correr
son: emocionales y sociales para el individuo
y su familia, la manera en la que se
disminuira el riesgo de correr los riesgos
previamente mencionados es garantizando
al paciente y a su familia que no se revelara
su identidad, ni ningun tipo de informacién
personal.

6- El caso fue presentado y aprobado por el
comité de ética y de investigacion del
HUCSR.

7- No se tienen conflictos de intereses.
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