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CASOS CLINICOS

Sindrome de Bart

Resumen.—El sindrome de Bart fue descrito como una
epidermdlisis ampollosa asociada a ausencia congénita
localizada de la piel (ACLP) y a alteraciones de las ufias en una
familia muy numerosa con herencia autosémica dominante con
penetrancia completa y expresividad variable. Se ha
demostrado que el sindrome de Bart es un subtipo de
epidermdlisis ampollosa distréfica dominante. Presentamos el
caso de un nifio de 6 dias que desde el nacimiento presentaba
una ACLP en regién pretibial yrodilla derechas, cuyos estudios
histolégico y estraestructural fueron compatibles con el
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INTRODUCCION

El sindrome de Bart fue descrito en una familia muy
numerosa como una epidermolisisampollosa de heren-
cia autosdémica dominante con penetrancia completa y
expresividad variable (1). Sus caracteristicas clinicas son
ausencia congénita localizada de la piel (ACLP), con
afectacion fundamentalmente en las piernas, lesiones
ampollosas mucocutdneas y alteraciones de las ufias,
aunque no todos los pacientes presentan el cuadro cli-
nico completo. Algunos autores consideraron que el sin-
drome de Bart no tenia una entidad propia, sino que
correspondia a un subtipo de cualquiera de las formas
de epidermolisis ampollosa que se asocie a una ausen-
cia congénita localizada de piel (2). Tras el estudio de
la familia original de Bart se demostré que los pacien-
tes originales mostraban caracteristicas ultraestructura-
les, inmunohistoquimicas y genéticas similares a las de
la forma dominante de epidermolisis ampollosa distrd-
fica (3, 4). Por tanto, el sindrome de Bart constituye un
subtipo peculiar o variante alélica de la epidermdlisis
ampollosa distréfica dominante (EADD). Presentamos
un caso clinico de ACLP en un nifio con caracteristicas
clinicopatolégicas de EADD con lesiones ungueales
compatibles de su padre.

DESCRIPCION DEL CASO

Un nifio de 6 dias de edad, nacido tras parto a tér-
mino, cefdlico yespontaneo, presentaba desde el naci-

Actas Dermosifiliogr 2001,92:406-408

ANTONIO TORRELO. Servicio de Dermatologia.
Hospital del Nifio Jesus. Menéndez Pelayo, 65.
28009 Madrid.

Aceptado el 29 de junio de 2001.

miento una zona carente de piel en la regioén pretibial
derecha y pérdida de la una del primer dedo de la
mano izquierda. Durante la primera semana de vida
presenté ampollas dispersas en la piel en escaso
numero. No se referian lesiones en las mucosas. Entre
los antecedentes familiares destacaba una onicodis-
trofia no filiada en el padre, sin antecedentes de lesio-
nes ampollosas ni aplasia cutdnea. A la exploracién se
observo un drea de denudacién completa, de forma
alargada ybien delimitada, que ocupaba gran parte de
laregion pretibial yrodilla derechas (Fig. 1 A). Se apre-
ci6 una ampolla de pequefio tamaifio, hemorragica, en
la mano izquierda y varias costras en muslo izquierdo,
cara y manos. No se apreciaron lesiones de mucosas
yelresto de la exploracién clinica fue normal. El padre
del paciente presentaba en la mayor parte de las uiias
de lasmanos ylos pies una disminucién de su tamafio
asociada a una coloracién amarillenta y grisicea de la
ldmina ungueal y engrosamiento de la misma.

En el estudio histolégico de una biopsia de una
ampolla cutdnea se observé un despegamiento dermo-
epidérmico con escaso componente inflamatorio. La
tincién con PAS revelé que la membrana basal que-
daba adherida al techo de la ampolla. En el estudio
ultraestructural se apreci6 que se producia un des-
pegamiento por debajo de la membrana basal (Fig. 2).
Elnifio fue tratado con mupirocina topica y vendajes,
con buena evolucidn clinica. A los 6 meses la aplasia
cutdnea habia reepitelizado, dejando una cicatriz atré-
fica que se acompafiaba de miltiples quistes miliares
en la cicatrizyen el dorso de ambas manos (Fig. 1 B).
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DISCUSION

En 1966, Bart ycols. (1) describieron una familia que
presentaba ausencia congénita localizada de la piel
(ACLP), lesiones ampollosas en piel y/ o mucosas y alte-
raciones de las ufias con un patrén de herencia auto-
sémica dominante con penetrancia incompleta y varia-
ble expresividad. El articulo original no resefiaba nin-
giin estudio histoldgico ni ultraestructural. Desde
entonces, varios autores (2, 5-8) describieron casos de
ACLP en pacientes con diversas formas de epidermoli-
sis ampollosa (incluyendo la forma simple, distréfica
recesiva, distréfica dominante y letal de Herlitz), con-
siderando que el término de sindrome de Bart deberia
ser empleado para cualquier forma de epidermdlisis
ampollosa asociada con ausencia congénita localizada
de piel. En estos casos se postuld que la aplasia cutdnea
eradebida a un traumatismo intraidtero. Posteriormente
se revisd la familia original, realizindose un estudio ultra-
estructural, inmunohistoquimico y genético, que demos-
traron que dicha familia presentaba caracteristicas de
epidermdlisis ampollosa distr6fica dominante (3, 4). El
estudio ultraestructural de la piel perilesional mostraba
una disminucidén de las fibrillas de anclaje yel clivaje se
localizaba por debajo de la ldmina densa. En la inmu-
nohistoquimica se emplearon anticuerpos contra el cola-
geno tipo IV que se localizaron en el techo de la ampo-
lla, mientras que el coldgeno tipo VII presentaba una
distribucién normal. En el estudio de ligamento gené-

Actas Dermosifiliogr 2001,92:406-408

FIG. 1.—A: Ausencia congénita

localizada de piel en region

pretibial y rodilla derechas.

| B:Reepitelizacion completa de la
lesién inicial con cicatrizacién

distrofica y quistes miliares.

tico se detectd que la enfermedad estaba ligada al gen
del coldgeno tipo VII (COL7Al) que se encuentra en
el brazo corto del cromosoma 3 (3p21) yen el andlisis
de mutaciones se observo la sustitucién de una glicina
por una arginina en el exon 73 del gen del coldgeno
tipo VII (COL7ALl). Por tanto se demostré que el deno-
minado sindrome de Bart esuna variante fenotipica de
la epidermolisis ampollosa distréfica dominante.

Clinicamente presenta una expresividad variable yno
todos los pacientes exhiben el cuadro clinico completo
(1, 2, 9). La ausencia congénita localizada de la piel
suele ser bilateral y con frecuencia simétrica, aunque
existen casos unilaterales. La localizacién mas frecuente
son las piernas, en particular la regiéon pretibial. Algu-
nos autores postulan que la ACLP podria seguir las
lineas de Blaschko (10). Las lesiones ampollosas se ini-
cian después del nacimiento, durante el periodo neo-
natal, en dreas de piel sometidas a presién o trauma-
tismo ysuelen disminuir a partir del primer afio de vida.
En ocasiones se observan cicatrices, hipopigmentacién
y quistes miliares, aunque en la mayoria de las ocasio-
nescuran sin secuela. Es frecuente que la afectacion de
la mucosa oral coincida con el comienzo de la alimen-
tacion con la tetina de pldstico y en raras ocasiones se
extiende al eséfago, faringe y/ o tracto respiratorio supe-
rior. Aunque en estos casos pueden producirse regur-
gitacion, pérdida del apetito o problemas respiratorios,
éstos suelen resolverse sin secuelas. Las alteraciones de
las ufias ocurren tipicamente en los nifios con cuadros
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mas extensos. 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 ano-
malias como aplasia renal, venas varicosas y trastornos
congénitos en las extremidades inferiores.

El tratamiento es conservador, con un manejo cuida-
doso del niflo y prevencién de infecciones cutdneas
secundarias empleando antibidticos topicos. El pronds-
tico esmuybueno, sin afectacion del crecimiento ydesa-
rrollo del nifio, con reepitelizacion de la aplasia cutdnea
a las pocas semanas. Los brotes de lesiones ampollosas
suelen desaparecer despuésde la pubertad ylaslesiones
ungueales generalmente persisten de por vida (2, 9).

Abstract.—Bart syndrome was first reported as
epidermolysis bullosa with congenital localized
absence of skin (CLAS) and nail abnormalities in a
large family with dominant heritage with complete
penetrance and variable expressivity. It is now clear
that Bart syndrome is a particular subtype of
dominant dystrophic epidermolysis bullosa. We
present the case of a 6-day-old infant with CLAS, in
whom histological and ultrastructural studies were
consistent with the diagnosis of Bart syndrome.
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FIG. 2.—Microscopia
electrénica que muestra un
despegamiento ampolloso
por debajo de la membrana
basal.
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