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IMAGENES EN PEDIATRIA

Ausencia congénita de piel (sindrome de Bart)
en un paciente con epidermoélisis ampollosa distrofica
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Un neonato de 10 dias de vida fruto de padres no consangui-
neos presentd ausencia congénita de piel en la extremidad
inferior derecha al nacer. El examen fisico reveld un area, en
forma de S, de ausencia localizada de tejido cutaneo desde
la rodilla a la cara anteromedial de la pierna, tobillo y pie
derechos, asi como distrofia ungueal en el primer dedo del
pie y pequenas erosiones en ambos pies (fig. 1). Sin afecta-
cion de la mucosa. Ausencia de alteraciones sistémicas. El
padre y el abuelo paternos del paciente presentaban lesio-
nes similares. El estudio genético detect6 la presencia en
heterocigosis de una variante patogénica de tipo missense
(C.6191G>p-Gly2064Ala) en el gen COL7A1, alcanzandose el
diagnostico de epidermdlisis ampollosa (EA) distréfica domi-
nante con ausencia localizada de piel congénita (ALPC). Se
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recomendaron cuidados locales y vendaje de la herida, con-
siguiéndose la curacion completa a los 5 meses.

El sindrome de Bart'? es un trastorno infrecuente
caracterizado por la asociacion de aplasia cutis congénita
localizada y que generalmente afecta a las extremidades
inferiores, con EA y alteraciones ungueales?. También se ha
descrito ALPC en localizaciones distintas de las extremida-
des inferiores, asi como otras alteraciones extracutaneas’>.
La herencia de la EA asociada puede ser dominante o rece-
siva. Tradicionalmente, la EA distrofica ha sido la variante
detectada con mayor frecuencia, aunque también puede
haber asociacion con la EA simplex o la epidermdélisis ampo-
llosa juncional?3. La afectacion ungueal no es necesaria para
el diagnostico. El sindrome de Bart se confirma mediante

1695-4033/© 2023 Asociacion Espanola de Pediatria. Publicado por Elsevier Espafna, S.L.U. Este es un articulo Open Access bajo la licencia

CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).


https://doi.org/10.1016/j.anpedi.2023.04.013
http://www.analesdepediatria.org
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.anpedi.2023.04.013&domain=pdf
mailto:javimelgo2017@gmail.com
https://doi.org/10.1016/j.anpedi.2023.04.013
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/

F.J. Melgosa Ramos, T. Diaz Corpas, A. Estébanez Corrales et al.

Figura 1 A)Area en forma de S de ausencia localizada de piel acompaiada de distrofia ungueal en el primer dedo del pie y
pequefias erosiones en ambos pies. B) Curacion completa de la ALPC tras 5 meses de cuidados locales de la herida.
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