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Resumo: Introducéo: Aplasia cltis congénita associada com defeitos em membros distais, caracterizam
clinicamente a sindrome de Adam’s Oliver. Desordem rara apresentagdes fenotipicas diversas e
etiologia indefinida. Descri¢do do caso: Sexo masculino, 15 meses. Peso ao nascimento: 3085g,
perimetro cefélico 33 cm e estatura 50 cm. Testes de triagem neonatal sem alteragfes. Foi notado
dedos dos pés curtos e uma falha capilar em couro cabeludo, contudo, nenhuma investigacéo foi
realizada no periodo pos parto. Genitor possui falanges distais de membros inferiores mais curtas,
sem outras alteragbes. Aos 9 meses, recebeu diagnostico de Sindrome de Adam’s Oliver a partir
da anadlise dos achados clinicos. aplasia de cltis congénita e agenesia transversa termina de
faanges a esguerda e direito, com metatarsos de aspecto normal. Lactente apresenta
desenvolvimento neuroldgico e cognitivo adequado para idade. . Discussdo: A Sindrome de
Adam’s Oliver (AOS),é um raro acometimento multissistémico, caracterizada por uma
combinacdo aplasia cltis congénita e defeitos nos membros distais transversais Tal sindrome,
geralmente esporadica, pode apresentar-se de forma autossdmica recessiva ou dominante. Seu
diagndstico €é clinico a partir do achado fisico da auséncia de pele ao nascimento. Essa auséncia,
normalmente vista como uma Ulcera, podendo envolver o periGsteo, cranio e dura-mater,
inclusive com herniagdo de tecido cerebral. A patogénese da sindrome é desconhecida. Hoyme e
colaboradores defendem a hipodtese que tromboses em vasos intrauterinos levariam a interrupcéo
de suprimento sanguineo durante a embriologia fetal. Outros autores sugerem que anormalidades
em pequenos vasos causariam uma cessacao do sangue que justificaria aplasia cuténea, 0s
defeitos nos membros distais, ateracGes cardiacas, pulmonares, vasculares ou hepéticas. Mais
recentemente, foi postulada como etiologia, que anormalidades funcionais dos pericitos poderiam
estar envolvidas na sindrome. Conclusdo: Sindrome de Adam’s Oliver € uma sindrome rara
associada a anomalias graves em 0rgaos e sistemas que precisam ser descartadas logo apos o
nascimento.
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