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Reportam-se dois casos de doentes do sexo femining ¢com dois anos de idade e sindrome de
Adams-Oliver, que se caracteriza por um defeito congénito do escalpe e alterages malformativas
congénitas dos membros, a que se asseciaram malformagdes ¢ complicages do SNC. Q diagnéstico
foi feito & nascenga e a aplasia citis congénita caracterizava-se nfio sd por extenso defeito no
escalpe, mas também do osso subjacente, com exposi¢io directa dos seios durais . A variabilidade
das duas situagdes clinicas, traduziu-se essencialmente pela extensio e gravidade das lesbes osteo-
cutdneas dos membroes e do crinio, pelas anomalias do SNC e pelo tipo de intercorréncias. Numa
crianga detectou-se por TC e RM hemimegalencefalia focal do hemisfério direito e a outra
apresentou durante o decurse da doenga lesdes encefalocldsticas e herniagfio encefdlica, que
necessitou de correcgio cirlrgica. Ambas sobreviveram, mas o diagnéstico de lesdo malformativa
do SNC e a ocorréncia de lesGes encefalocldsticas modificaram de forma determinante o progndstico
inicial.

Palavras chave: Aplasia oilis congénita, Malformagdes congénitas dos membros inferiores, Hemimegalencefalia

Central nervous system lesions in Adams-Oliver Syndrome

The authors report two cases of Adams-Oliver syndrome in 2-year-old children characterized
by aplasia cutis congenita and terminal congenital abnormalities of the limbs. The diagnosis was
made at birth and the aplasia cutis was associated with extensive skull defects, exposing the dural
sinuses.

The differences between the two patients were essentially the extension and the severity of
the scalp and limb osteo-cutaneous lesions, associated malformations of the central nervous system
and complications. In one child we found focal hemimegalencephaly of the right hemisphere and
in the other one the syndrome was complicated by encephaloclastic cerebral lesions and encephalic
herniation.

Both children have survived, but the diagnosis of central nervous system malformations and
the encephaloclastic lesions associated modified the initial prognosis and the future outcome
conspicuously.

Rey words: Aplasia catis congenita, Terminal congenital abnormalities of the limbs, Hemimegalencephaly
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INTRODUGCAO
As anomalias congénitas do escalpe (aplasia cutis

congénita) e do cranio podem ocorrer de uma forma isolada
ou integrar sfndromas polimalformativos muitissistémicos,
como é o caso da sindroma de Adams-Oliver, entidade
nosolégica rara. Esta sindroma caracteriza-se pela
coexisténcia de malformagdes congénitas das extremidades
distais dos membros (reducdes transversais assimétricas,
que podem chegar a micromelia; pé boto; sindactilia)!-*.
A apresentagdo clinica tem um largo espectro, que vai
desde uma forma minor de pequeno defeiio congénito da
epiderme e derme e ocasionalmente do tecido celular
subcutineo, com implicagdes essencialmente estéticas, até
uma anomalia disrdfica e polimalformativa do SNC, tao
importante que pode ndo ser compativel com a vida®.
Embora ocorrendo em qualquer localizagio corporal, cerca
de 80% das aplasias cutis congénitas localizam-se no
escalpe e destas, cerca de 80% sdo medianas e predominam
junto ao vértex. 20% acompanham-se de acrania parcial
dos ossos da calote®?. Adicionalmente estdo descritas
outras anomalias congénitas: malformacdes cardiacas,
nomeadamente defeitos septais, incluindo a tetralogia de
Fallot; cutis marmoreata telangiectdsica; malformagGes do
SNC, tais como microcefalia, hidrocefalia e anomalias da
migracio e organizago neuronal 267, As lesdes do SNC
s6 comegaram a ser descritas nos anos 80, com o advento
dos novos métodos de imagem.

~ Apresentam-se dois casos de aplasia ciitis congénita e
defeito ésseo do crinio subjacente, associados a alteragbes
polimalformativas dos membros ¢ lesdes do SNC —
Sindroma de ADAMS-OLIVER.

CASOS CLINICOS

Caso 1

Crianga do sexo feminino, 18 meses, raga branca,
gravidez vigiada e parto eutdcico as 36 s (Apgar 9/ 10).
Pré-eclampsia as 32 s e um tio materno falecido as 24h
por malformagio congénita ndo especificada. Diagndstico
4 nascencga de sindroma polimalformativo, traduzido por
extensa solugdio de continuidade cutinea e 6ssea fronto-
parietal mediana, com envelvimento das fontanelas ante-
rior e posterior, e outras malformacdes associadas: pé boto
adireitae sindactilia dos 2°, 3° e 4° dedos da méo esquerda.

Realizou no periodo neonatal TAC ¢ RM fora das
nossas instituigdes, onde apenas ¢ deteciado o defeito dsseo
e cutineo. ’

Aos 2 meses ¢ 26 dias fez com sucesso correcgio do
pé boto e aos 17 meses correcgdo cirdrgica da sindactilia.
A leso do escalpe tem sido tratada de forma conservadora,
verificando-se encerramento progressivo com tecido de
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tipo cicatricial e avanco do limite capilar.

Tem tido um adequado desenvolvimento estato-
ponderal e igualmente ndo se observaram alteragdes
relevantes do desenvolvimento psicomotor. Sem histéria
de epilepsia.

Aos 17 meses e para avaliagdo do padrio de
encerramento da calote foi realizado TC CE, onde foi
detectada anomalia malformativa do SNC de tipo
displdsico. Para melhor caracterizagio destas lesdes foi
efectuado complementarmente estudo RM e Angio-RM.

TC ¢ RM (com Angio-RM) CE AOS 17 MESES:

1. Extensos defeitos de encerramento da pele e 6sseo
da calote, interessando a fontanela anterior € com maior
exuberincia a fontanela posterior. Encerramento focal do
vértex por ponte 6ssea (Figura 1). Revestimento parcial
da solugfo de continuidade por tecido cicatricial anémalo,
com contengio das estruturas encefdlicas.

Fig.1- TC 3D osso {1-A) e pele (1-B); defeiros de encerramento, mais
extenso o 6sseo. Encerramente ésseo completo no vériex

2. Hemicrania da vertente posterior da hemicalote
direita, por hipertrofia do lobo occipital.

3. Hemimegalencefalia / megalencefalia focal occipi-
tal direita (Figura 4), traduzida por: espessamento cortical
focal; alteragdes da morfologia das circunvolugdes e sulcos
corticais, sem padrio tipico de paquigiria ou
polimicrogiria. Heterotopia subependimdria e dismorfismo
do dtrio ventricular(Figura 4).

4, Fenestragfio da vertente direita do tentorium (Figura
3). Polo occipital inferior projectado a fossa posterior com
distorsdo adaptativa das suas estruturas. Desvio do seio
recto, da fenda inter-hemisférica / foice do cérebro, com
moldagem da face interna do lobo occipitai.

5. Anomalia de drenagem venosa (Figura 2): hipoplasia
do seio lateral esquerdo, da dreula e do 1/3 posterior e
anterior do selo longitudinal superior; proeminente veia
de drenagem cortical anastomdética entre o 1/3 médio do
seio longitudinal superior e o seio lateral direito.
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Fig. 2 - 3D Angio-RM; anomalia da drenagem venosa, hipoplasia do
selo lateral esquerdo, torcula e tercas anterior e posterior do seio
longitudinal sup.. Veia anastomotica do 1/3 médio do seio longitudinal
sup. para o seio lateral direito.

Fig. 3 - RM (T1): Fenestragdo da vertente direita da tenda do cerebelo.
Lobo occipital projectado a fossa posterior. Desvio do seio recto, da
Jeice do cérebro e moldagem da face interna do lobo occipital esquerdo.

Fig. 4 - RM (T1 €T2): Hemimegalencefalia
occipital direita: aumento dimensional do lobo cccipital e alteracdes
adaptativas; espessamento cortical, alteracdes da morfologia dos sulcos
e circunvolugdes, e heterotopia.

/ megalencefalia focal

Caso 2

Crianca do sexo feminino, 17 mieses de idade, raca
branca, gravidez vigiada com ACIU a partir das 31s de
gestacHo. Cesariana s 34s (Apgar 7a0 17e 9 aos 57). A,
avé paterna nascen de pré termo ¢ sem unhas. Diagndstico
A nascenca de extensa aplasia ciitis do couro cabeludo, de
Limites irregulares e necrosados, com concomitante extensa
solugdo de continuidade da calote subjacente. Foram
identificadas lesdes isquémicas / necréticas das falan'ges
distais das maos, dos dedos dos pés, da parede abdominal,
que revelava rede venosa superficial muito visivel — cutis
marmoreata.
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Foi detectada persisténcia do canal arterial e paténcia
do foramen oval, sem significativa alteragio da fungio
cardiaca, e laringomaldcia, com implicagio desprezivel
sobre a fungio respiratéria.

Sucederam-se muiltiplas intercorréncias, destacando-
se as complicacdes sépticas locais e sistémicas. Ocorreu
infecgio, necrose ¢ hemorragia do tecido de cobertura na
regido da aplasia, com envolvimento da dura e formagio
de uma fistula de LCR e de um extenso pseudo-
encefalocelo frontal. O processo necro-hemorragico
infeccioso da dura estendeu-se ao parénquima encefilico
adjacente.

Apresenta marcado atraso de desenvolvimento
psicomoter (50 se sentou aos 16 meses) e estato-ponderal.

Realizou 1* TC no periodo neonatal (17-06-1999) para
avaliacio da extensdo da lesdo Ossea e despiste de
anomalias associadas do SNC. As TCs realizadas
posteriormente visaram a avaliacio da extensfo
endocraniana das lesGes osteo-cuténeas necrotico-
hemorragicas e infecciosas, bem como dos seus aspectos
residuais.

TC CE EM 17 JUNHOQ 99 - Padrio de imaturidade
(35 ), traduzido pela hipodensidade difusa da substincia
branca, indiferenciacio dos nicleos da base e escassa
expressio sulcal. Auséncia de extenso segmento mediano
¢ paramediano do escalpe e da calote, com marcada
redugo bilateral da escama parietal, frontal e occipital.

Fig. 5-TC 3D osso (5-A) e pele (5-B); defeitos de encerramento, mais
extenso o dsseo.

TC CE EM 12 OUTUBRO 99 - Hipodensidades
subcorticais frontais — encefalomaldcia. Discreta
ventriculomegilia com irregularidade do contorno
ependimério dos corpos ventriculares — sequelas de lesdes
de natureza vascular por hipoperfusio.

TC CE EM 4 FEVEREIRO 2000 - revelou de novo:
drea de encefalomalécia frontal direita comunicando com
colec¢iio de LCR parassagital homolateral; herniagfo
encefdlica na topografia da fontanela anterior;
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Fig.6 - TC. (6-A) 355 padrdo de imaturidade; (6-B) calcificagdes peri-
ventriculares e taldmicas; (6-C) herniacio encefilica na regifio de erosdo
meningea; (6-D) drea de maldcia frontal direita e colecgdo de LCR
adjacente.

CalcificagBes parenquimatosas peri-ventriculares e
taldmicas.

DISCUSSAO

A sindroma de Adams-Oliver foi pela primeira vez
descrita por estes antores em 1945, Caracteriza-se por apla-
sia ciitis congénita do escalpe, acrania parcial e
deformagdes ou amputagdes distais, nomeadamente
redugdes transversas dos membros!-248,

A sindroma de Adams-Oliver, embora se possa
manifestar de forma esporadica, consequéncia de mutagio
genética, é na maioria dos casos hereditéria, aceitando a
maioria dos autores que a transmissdo é autossémica
dominante, com graus varidveis de penetragiol:*9,
“Também estdo descritos na literatura alguns casos de
transmissdo autossémica recessiva %11 Nos casos agui

publicados, embora nfio seja possivel determinar com segu- _

ranga a existéncia de uma transmissfio autossémica
dominante, fica a suspei¢fio da mesma, alicergada na
histéria familiar.

Apesar de ndc se conhecer com precisio os
mecanismos etiopatogénicos, e ao longo do tempo virias
tenham sido as teorias elaboradas, a maioria de interessse
meramente histérico (bandas ¢ aderéncias amnidticas,
ingestio materna de drogas e infecc#o infra-uterina), existe
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Fig. 7 - TC. Reconstrucdes nos planos coronal e axial da drea de maldcia
Sfrontald direita e da colecgao de LCR, bem como da herniagdo encefilica.

alguma sustentagfo na hipétese, actualmente a mais aceite,
de resultar de uma anomalia disruptiva vascular durante o
desenvolvimento embriondrio precoce, que atinge
preferencialmente territérios de barragem. A disrupgio da
integridade vascular pode ter determinantes extrinsecas
(factores teratogénicos) ou intrinsecas (factores genéticos),
Viérias sdo as observagdes clinicas que suportam esta teoria,
nomeadamente a associagfio frequente de diversos tipos
de anomalias vasculares>12:13,

A expressdao morfo-patolégica da sindroma é
extremamente varidvel, de que resulta um progndstico
muito diversificado. O prognéstico € também consequéncia
da extensdo e importincia das lesdes isquémicas, que
potenciam intercorréncias mais ou menos graves, nalguns
casos mesmo fatais®®. Estdo descritas desde pequenas
lesdes deformantes dos membros do tipo aplasia das unhas,
pé boto e sindactilia (CASO 1), até lesBes muito graves
dos membros com redugio transversal assimétrica (CASO
2). A variabilidade também é uma constante na lesdo
craniana, que pode restringir-se a um pequeno defeito do
escalpe com consequéncias meramente estéticas, até
grandes solugdes de continuidade do escalpe e osteo-
durais, que tornam impossivel a sobrevivéncial*4,

Naliteratura as alteraces malformativas classicamente
associadas sfio do foro cardiaco, surgindo desde os anos
80 cada vez mais referéncias a malformagGes associadas
do SNCL71*16 Egtio descritos casos de microcefalia,
hidrocefalia, displasia cortical, polimicrogiria e
calcificagdes parenquimatosas. Também coincidindo com
a literatura, as principais malformagdes associadas foram
do SNC no CASO 1, nomeadamente anomalias da
proliferagdo, migracio e organizacio neuronal
(hemimegalencefalia focal), enquanto que no CASQ 2,
surgiram as =E:.;|11’1ss'1c:s:13 malformagdes cardiacas (defeitos
septais).

As complicagBes mais frequentes sdo a infecciio local
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ou sistémica e a hemorragia, que pode ser fatal®8. Estio
descritas erosdes primitivas ou secunddrias (lesdao por
continuidade) da dura que possibilitam a herniagio do
encéfalo e a propagagio das alteragdes infecciosas e
vésculo-hemorrdgicas ao compartimento endocraniano. As
principais complicagdes registadas também coincidiram
com a literatura, centraram-se ac CASO 2 e foram
essencialmente infecgdes locais e sistémicas ¢ hemorragias
de dificil controlo, que por varias vezes puserant €m risco
a vida da doente. Um destes episddios teve como conse-
quéncia a efracgio da dura com herniacio encefilica na
veriente anterior-direita da fontanela anterior, que
necessitou de intervengfio neurocirdrgica.

O quadro clinico desta sindrome engloba habitualmente
um importante atraso estato-ponderal e ocasionalmente
atraso do desenvolvimento psicomotor e epilepsial.

No CASO 1 temos assistido a uma evolugéo clinica
favordvel apenas com tratamento conservador, com
epitelizacio progressiva do defeito cutfneo do escalpe e
crescimento atrasado do osso subjacente, como € habitual
e estd descrito na literatural’”. Nio se verificaram
intercorréncias e os defeitos distais dos membros foram
eficazmente corrigidos. Ndo ha histéria de epilepsia ou
déficit motor evidente, sendo o desenvolvimento
psicomotor adequado para o grupo etério.

O doente com hemimegalencefalia apresenta
tipicamente macrocefalia, epilepsia de aparecimento
precoce (geralmente no primeiro ano de vida), hemiplegia
e significativo atraso do desenvolvimento psicomotor!®19,
Tratando-se de uma entidade patoldgica heterogénea,
certamente que serd varidvel o grau de gravidade da
apresentagfio clinica. No entanto, num contexto de
anomalia malformativa do SNC relaciondvel com defeitos
de proliferaciio, migra¢io e orgamizagio neuronal, como
no CASO 1, é invulgar um quadro neurolégico tHo benigno.
Recentemente hd na literatura referéncias a situagdes
clinico-patologicamente semelhantes, que também
decorreram sem histéria de epilepsia e com normal
desenvolvimento intelectual.

Esti bem documentada’ a associacdo de
hemimegalencefalia com sindromes neuro-cuténeas, tais
como neurofibromatose tipo I, hipomelanose de Ito, ne-
vus epidérmico, esclerose tuberosa e hemangiomatose fa-
cial de tipo Sturge-Weber-Dimitri!%2°, Temos conhe-
cimente na literatura de algumas descrigdes de anomalias
displdsicas do SNC associadas a sindroma de Adams-
Oliver, mas os autores nio encontraram nenhuma
referéncia a associagdo com hemimegalencefalia /
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megalencefalia focal®21:22,

Estdo descritos na aplasia ciitis congénita padrdes
andémalos de drenagem venosa, nomeadamente presenga
de oclusio do seio longitudinal superior*. Também na
hemimegalencefalia t&m sido descritas anomalias
vasculares, destacando-se hipoplasia do seio lateral do lado
da lesfo e troncos venosos dilatados temporais drenando
directamente no seio longitudinal superior ou no seio
petroso?3, No CASO 1 verificamos hipoplasia parcial do
seio longitudinal saperior, apenas com calibre normal no
terco médio, hipoplasia da idrcula e seio lateral esquerdo.
Concomitantemente existe proeminente veia anastomotica
occipito-temporal entre ¢ seio longitudinal superior € o
seio lateral do lado da lesdio megalencefilica, que ao
contrdrio do que tem sido habitualmente descrito é
dominante,

O CASO 2 teve desde o inicio um prognéstico mais
reservado. Para além da maior gravidade das lesdes osteo-
cutlineas, acrescia o risco da prematuridade e da paragem
de crescimento intra-uterine. Presentemente a doente tem
um marcado atraso estato-ponderal e do desenvolvimento
psicomotor (apenas se senta). As lesdes encefélicas do
CASO 2 sio de natureza encefalocléstica e deixaram como
sequelas extensas dreas de encefalomaldcia e calcificagdes
distréficas, atrofia cortico/subcortical € do corpo caloso.
Interrogamo-nos se as lesdes do SNC encontradas na TC
Jjustificam a gravidade do quadro clinico-neurolégico, mas
atendendo 4 impossibilidade de realizagio da RM a divida
persistira.

No existe wma relaciio directa entre as dimensées do
defeito cutineo e a extensfo da lesdo 6ssea— CASO 1. O
encerramento da lesfio cutinea é mais precoce que o da
lesio ésseal’, que pode nunca chegar a ser completo.

Se comparamos e analisarmos os trabalhos publicados
acerca desta sindroma verificamos que s6 na dliima década
€ que tém surgido alguns relatos sobre as anomalias do
sistema nervoso central. Por isso, pensamos nfo ser
despropositado voltar a realgar a importincia dos estudos
neurorradiolégicos nio s6 para a avaliagdo da extensdo
do defeito dsseo da calote, mas também no despiste de
lesdes malformativas endocranianas, encefélicas e
vasculares. E também vital o seu papel na deteccio das
intercorréncias (infecciosas, necrose tecidual e
hemorragia), acompanhamento evolutivo e anélise das
lesdes sequelares.

Os achados neurorradiolégicos condicionaram em
ambos os casos a atitude terapéutica e de vigiléncia clinica,
bem 6’5&%0 o progndstico a longo prazo.
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