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Caso clinico ol

Aplasia cutis congeénita.
A proposito de un caso
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Resumen

La aplasia cutis congénita es una patologia rara caracterizada por la ausencia de desarrollo de piel. Aunque
puede localizarse en diferentes areas del cuerpo, mayormente afecta el cuero cabelludo y puede extender-
se a tejidos subyacentes. Presentamos aqui un caso clinico que se destaca por la extension de la lesion. Se
incluye la descripcion del tratamiento y seguimiento del paciente.

Palabras clave: Displasia Ectodéermica

Summary

Aplasia Cutis Congenita is a rare pathology characterized by the absence of development of the epidermis,
and even though it can compromise any area of the body, it usually affects the scalp and it can be extended
to the underlying tissues. We present a particular case due to the lesion size. It includes treatment descrip-
tion and follow-up.

Key words: Ectodermal Dysplasia

Resumo

A Aplasia Congénita da Cutis € uma patologia rara caracterizada pela auséncia de desenvolvimento das
epidermes, e embora possa se localizar em diferentes areas do corpo, acomete principalmente o couro ca-
beludo e pode se espalhar para os tecidos subjacentes. Apresentamos aqui um caso clinico que se destaca
pela extensao da lesao. Incluimos a descricao do tratamento e acompanhamento do paciente.

Palavras chave: Displasia Ectodérmica
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Introduccion

La aplasia cutis congénita (ACC) es una patologia
rara; su incidencia es de 0,5-1:10000 nacimientos!'-?
y se caracteriza por ausencia congénita de epidermis,
dermis y, en algunos casos, de tejidos subyacentes. La
lesion puede encontrarse localizada o distribuirse en
diferentes partes del cuerpo y puede extenderse a teji-
dos mas profundos y afectar, por ejemplo, el craneo V.
La localizacion de las lesiones puede ser variada, aun-
que en su mayoria se ubican en el cuero cabelludo®.

Su etiologia no esta bien definida y puede tratarse
de una patologia aislada o asociada a otras malforma-
ciones®. Presentamos aqui un caso que se destaca por
la extension de la lesion.

Figura 1. Lesion al momento del nacimiento.
Se aprecia transparencia en zona central con
visualizacion de duramadre (flecha).

Presentacion del caso

Recién nacido de término con peso adecuado
(37 semanas/2420 gramos), primera gesta de madre
de 40 afios con antecedente de diabetes gestacional
tratada con insulina y oligoamnios. Cesarea cefalica.
Apgar 8/9.

En la recepcion, se observd en cuero cabelludo
lesion rojiza y sin cabello, de 5 x 8 cm, ubicada en
region parietooccipital, que permitia la visualizacion
de la duramadre subyacente (Figura 1).

A su ingreso a Neonatologia, se le realiz6 radiogra-
fia de craneo, en donde se confirmé la extension del
defecto al tejido 6seo subyacente con agenesia de un
segmento de 1,5 x 1 cm con adelgazamiento de calota
circundante (Figura 2).

Posteriormente, se consultd a Neurocirugia y a
Cirugia Plastica para su evaluacion y tratamiento. Se
realizaron estudios complementarios para descartar
otras malformaciones o patologias asociadas. Presen-
td ecografia abdominal y cerebral, fondo de ojos y
ecocardiograma normales; serologias para el virus del
herpes y varicela negativas.

Como tratamiento inicial, se cubri6 el defecto con
gasas vaselinadas estériles; a los 5 dias de vida se
realizd toilette de la herida y cobertura de la lesion
con matriz dérmica sintética (Matriderm). Se otorgd
egreso hospitalario a los 8 dias de vida y continu6 se-
guimiento ambulatorio con servicios de Neonatologia
y Cirugia Plastica.

A los 25 dias de vida, se intern6é nuevamente para
realizacion de toilette quirargica de la lesion y coloca-
cion de autoinjerto de piel proveniente del muslo, pro-
cedimiento que se llevo a cabo sin complicaciones. Se
le otorgo el egreso hospitalario a las 48 horas.

Actualmente, la lesidon se encuentra cubierta total-
mente con piel y tejido cicatricial (Figura 3).

A los 2 meses de vida, se le diagnosticé hemangio-
ma en escroto izquierdo, por lo que se encuentra bajo
tratamiento con propranolol.

Figura 2. Radiografia de craneo frente (a) y perfil (b). Se observa ausencia de tejido 6seo en zona que se

corresponde con la lesion cutanea.
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Figura 3. Tejido cicatrizal con alopecia. Imagen
tomada a los tres meses de vida.

Al examen fisico, presenta acortamiento de ortejos
en pie izquierdo con hipoplasia ungueal de la misma
extremidad y hemangioma en escroto, por lo que se
sospecha sindrome de Adams Oliver, con cariotipo
normal. Contintia en seguimiento por Genética. Per-
manece en seguimiento multidisciplinario en la ins-
titucion.

Discusion

La ACC es una patologia rara que afecta el desa-
rrollo de la piel. Fue descrita por primera vez por Cor-
don en 1767 en las extremidades y, posteriormente,
en 1826 Campbell identifico esta malformacion en el
cuero cabelludo®.

Si bien no se conoce una causa etioldgica que pue-
da explicar todos los tipos de lesiones, se plantean
multiples teorias que incluyen cierre incompleto de
las lineas de fusion embriologicas, trauma intrattero,
adhesiones amnidticas a la piel fetal, eventos trom-
boéticos que afectan la piel, mutaciones genéticas y
teratdgenos®.

El diagnostico es clinico en la mayoria de los casos,
una vez nacido el paciente. En algunos casos dudosos,
se sugiere utilizar la dermatoscopia como herramienta
para realizar diagndstico diferencial principalmente
con el nevo sebaceo. En la ACC, se observa ausencia
de foliculos pilosos y aumento de la vasculatura junto
con un borde de hipertricosis con disposicion radial©.

La ACC puede detectarse de forma prenatal me-
diante ecografia. En estos casos, el diagnéstico dife-
rencial incluye encefalocele atrésico, seno pericraneal
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y tejido heterotopico del cuero cabelludo. La reso-
nancia magnética fetal puede ser util para clarificar
el diagnodstico”. También se sugiere realizar estudios
complementarios para descartar otras patologias aso-
ciadas que podrian modificar el pronoéstico global del
paciente.

Su localizacion mas frecuente es en el cuero ca-
belludo (80-90 %) y habitualmente afecta el vértex,
sobre las lineas de fusion embriologicas, aunque cual-
quier parte del cuerpo puede verse afectada. Aproxi-
madamente, entre el 15 % y el 30 % de los casos se
pueden extender a tejidos subyacentes y afectar el cra-
neo, ¢ incluso la duramadre con potencial exposicion
del cerebro y el seno sagital. Si esto ocurre, el riesgo
de infeccion, trombosis del seno y hemorragia aumen-
ta sustancialmente, con lo que la mortalidad puede as-
cender hasta un 50 %®.

Existen varias formas de clasificacion; una de
las mas completas y Tttiles es la clasificacion seglin
Friedden modificada (Tabla 1). Se clasifica en nueve
grupos segun la localizacion y el patron del defecto
cutaneo, su asociacion con otras anomalias, modo de
herencia y diagnostico genético y molecular®. El caso
clinico presentado en este articulo impresiona corres-
ponder al grupo 2.

El tipo de tratamiento depende del tamafio y la lo-
calizacion de la lesion.

Tratamiento conservador: Se puede utilizar en
lesiones pequeiias (menores de 2 cm de diametro),
que no afecten la duramadre, el seno sagital ni se aso-
cien con malformaciones vasculares. Se realizan cu-
raciones oclusivas con antibidticos topicos y ungiien-
tos para mantener la lesion humectada y protegida de
infecciones™®. También pueden utilizarse sustitutos de
piel biolégicos o sintéticos®.

Tratamiento quirargico: El tratamiento precoz esta
recomendado en lesiones que afectan a la duramadre
subyacente o el cerebro, cuando se observa una for-
macion precoz de escara, ante hemorragias, fistula
con pérdida de liquido cefalorraquideo o fistula ar-
teriovenosa. También, en lesiones mayores a 5 cm de
diametro o que expongan estructuras vitales.

Dependiendo del tamafio, localizacion y afectacion
del craneo subyacente puede incluir cobertura de la
lesion con flap de cuero cabelludo, autoinjertos de
piel, ya sea utilizando cuero cabelludo circundante o
tejido proveniente de otra area del cuerpo, utilizacion
de expansores de tejido para obtener la porcion dado-
ra de piel y craneoplastia con uso de tejido costal o
porcion adyacente de craneo™.

Finalmente, cabe destacar la importancia del se-
guimiento multidisciplinario que abarque el aspecto
clinico general del paciente, articulado en primera
medida con cirugia plastica y luego con las demas es-
pecialidades que pueda requerir segun la localizacion
de la lesion y las patologias asociadas.



4 - Aplasia cutis congenita. A proposito de un caso

‘upjaejd0se e ap apuadag

ON

v ‘av

"ea|pgiodsa ‘yy ‘av

edppaods3

‘auacedqns
ugQisa| | ap uapuadag

‘e3pplodsy

(1903'9x2040 suab)

(uv) easa29. edjwpsoiny
(rdey “LtHOLON'PTI0
‘LEJVOHYY sauab) gv

(Qv) a1veujwop eawesoiny

BIDUalaH

‘seanpuwe sepueq J0d ugpdnisip ap 0fRidwo «(|21d1220 21320[eJPIU

‘eullas ap o1uajwpuasdsag) ya0iqouy AWoIPUIS «(SHIep-AR|U|d AWOIPUIS) OpjO-0pN|IaqeI
0J2n3-ugzad JWO0.IPUIS (UBWI||IQ IWOLPUIS) 0IURINI0IGIIIIVINI0 JWOIPUIS «(HINU|IZ
-|263jdsuoig awoJpuls) sajeunsaiul seise1daibueju)] «(piezzig-uosueyor awoIpus) [eunsau|
UQIII0SqRIR «HNGR) JWOIPUIS «(S|I1IS PUR S|INAS-12NRIG ‘Janesg SIWO0.pu)s) |eiodwaiiq
20V +(50210 22U 'sjlom-AeH JW0IPUIS'E Oufie|ed-0j0dAR-0(qR] IWOIPUIS *BAWIPPOIID
ejse|ds|p ‘e|]12ep0oa123) £9d1 © SOPe|I0SE SAWO0IPUIS « LE'ZZOX €21WIPPO12 ejsejdsig

« T°ZZUX UQII9|IP IP IWOIPUIS «dWOIPUAS UONIIIP di UQIDI|IP IP JWOIPUIS +£ | BJWOSIIL «

(eangqeip aipew ap ofiy) eaygsuady epedoipiedoiw (ajdwns sadiay £ ejaduea) eupanesu)
up233yuy ap soubys sono A ejjebawouadsaoieday ‘(jozewnaw) [2199.110UR UPIBWID)|RW

oN

(esojinq siSIowIapida ap seW.0) SBA0 A 1Jeg IWOIPUIS) Seyun ua sapepiwiojap ‘sisodubonse
‘sedip|anbsa £ sauoyp) ‘sasenapine sauojaged ap sejewoue ‘|eu)isaju; ejsasle ‘sejjodwy

‘sedjjgluwe sepueq
‘SOPEPIWDIIXD UD SIPEP||EWIOUR ‘|B13) DIUDJWIDAID [IP UGS ‘BIIUN [BI]|IqUWN BLIAUY

‘leutdsa
eyjessip ‘|eauesd sisoualse ‘eabuiuawolda) sisojewolbue ‘ejjejaduasod ‘ajadobujuawolaiy

*eadpqadodnse|de sisow|pia “(dIvIs
2wo.pujs) sopeiuawbid soadu "IpIowIap oqui| ‘DNS IP SFUOPPRWIOJEW “02I8Gas OAIN (215040
-3|558207-0||9110L IP OIJWLIIPOIII-0INI0 IWOIPUIS) |23UI0D A [RANUN[UOD IPIOWIIP OquIN

(INS) |241UII 0SOIAIDU RWIISIS IP A S2IRINJ0 SIUD|IRULIOJ|RW

‘sepsejuade|d SaJe|NISEA SIPEPIRULIOUR ‘SD|RUNSAIU| O SAleuownd SeUIA ap SISOUNSI ‘(10)18))
eluybuod enedojpied ‘jeisodoleday 5150491059 ‘ewojbueway ‘osoue] ojjaqe? 'e1djdwosu; jeupas
ugaezuenIses ‘(9% 61) esgidaibueal eleiowsew snnd ‘said ua soaueINd sadipugde ‘leanbun
e1UISNE '2YoaIsIp ‘oquez ad "eldepuis (JOM|0-SWEPY IWOIPUIS) SOIQUWINU P UPIIINPIY

‘souesawnuiadns sauozad owod sajey} S0J|WiPpoIID SO1I3Jap 5S040 Iuw|euoisedn

uoIeDOSY

‘|ejoRjoduR.D

(@1dwys sadJay 'ej@aueA)
osnyip ‘(jozewnaw) opnjaqe? 01anJ

sapep|wanxg
"SIpeplwaXa
U3 NUIWIURU|WOPIId

(epe||aJ152 ewuo) ap
‘0IIPWIs ‘9dnjnw) sIpepluIxa
0 05u01] ‘Opn|jaqed 01an)

02U} 0 0PN||3qed 04aND

02N3W|s ‘opnjjaqes osand

opN|3qe> 0J3N3 3P BjpaW BAUF]

‘euelpawesed
Juaw|ediound ‘opnjlaged 0Jand)

uoIdeZ||e2017

"epesyIpow usppall4 unbas uoloedyise)d T e|jgel

‘SOAIJRWIOjJ|RW SAWOIPU)S
B Bpe120se DOV 6 odnig

‘souaboiesay
J0d epesned DOV ;g odnun

esoj|nq sisyjowsapida e
EPEII0SE OU SIPRPIWIIIXD
3p 00V :£ odnug

"es0|nq sis|jowsapida

€ epe|I0se SIPep|WInNxXd
9p 20V :9 odnin
‘ouejuadeid

oueju| 0 03¢ ded

019j U0 DOV :§ odnio
eyuabuod

uQIeWIojewW 'uN
0pu3lgN2 DIV ip odnig

o wippida
0AJU UDI DIV € odnug

S0IquWd W
50] ap Sejjewoue
u03 7y :z odnig
eI|WoJpuls
ON 20V 1 odnig

odnio

Archivos de Pediatria del Uruguay 2023; 94(2)



Referencias bibliograficas

1.

Shrager S, Voin V, Iwanaga J, Tubbs R, Johnston J. Ex-
treme aplasia cutis congenita involving the skull. Childs
Nerv Syst 2017; 33(8):1395-8. doi: 10.1007/s00381-
017-3426-x.

Sathishkumar D, Ogboli M, Moss C. Classification of
aplasia cutis congenita: a 25-year review of cases pre-
senting to a tertiary paediatric dermatology department.
Clin Exp Dermatol 2020; 45(8):994-1002. doi: 10.1111/
ced.14331.

Schierz I, Giuffré M, Del Vecchio A, Antona V, Corse-
llo G, Piro E. Recognizable neonatal clinical features
of aplasia cutis congenita. Ital J Pediatr 2020; 46(1):25.
doi: 10.1186/s13052-020-0789-5.

Bharti G, Groves L, David L, Sanger C, Argenta L.
Aplasia cutis congenita: clinical management of a rare
congenital anomaly. J Craniofac Surg 2011; 22(1):159-
65. doi: 10.1097/SCS.0b013e3181f73937.

Todos los autores declaran haber colaborado en forma significativa.
Constanza Janis, ORCID 0000-0002-5772-8401.

Sandra Diaz, ORCID 0000-0002-6099-1761.

Maria Medina, ORCID 0000-0002-6938-5514.

Agustin Bernatzky, ORCID 0000-0003-0767-3876.

José Marmo, ORCID 0000-0003-3879-4443.

Mercedes Encina, ORCID 0000-0001-8231-2793.

Leticia Negrin, ORCID 0009-0005-9625-4068.

Juan Pablo Berazategui, ORCID 0000-0003-2853-3274.

Constanza Janis, Sandra Diaz, Maria Medina y colaboradores - 5

Gassenmaier M, Bosmiiller H, Metzler G. Aplasia cu-
tis congenita of the scalp: Histopathologic features and
clinicopathologic correlation in a case series. J Cutan
Pathol 2020; 47(5):439-45. doi: 10.1111/cup.13644.
Damiani L, Aguiar F, da Silva M, Miteva M, Pinto G.
Dermoscopic Findings of Scalp Aplasia Cutis Conge-
nita. Skin Appendage Disord 2017; 2(3-4):177-9. doi:
10.1159/000453041.

Mesrati H, Amouri M, Chaaben H, Masmoudi A, Bou-
daya S, Turki H. Aplasia cutis congenita: report of 22
cases. Int J Dermatol 2015; 54(12):1370-5. doi: 10.1111/
ijd.12707

Humphrey S, Hu X, Adamson K, Schaus A, Jensen J,
Drolet B. A practical approach to the evaluation and
treatment of an infant with aplasia cutis congenita. J
Perinatol 2018; 38(2):110-7. doi: 10.1038/jp.2017.142.

Correspondencia: Dra. Constanza Janis.
Correo electronico: cosjanis1911@gmail.com

Archivos de Pediatria del Uruguay 2023; 94(2)



