Arch Pediatr Urug 2024; 95(1): €305

CaSO CliniCO doi: 10.31134/AP.95.1.12

Aplasia cutis congénita con encefalocele:
a propdsito de un caso clinico

Jennise De los Santos', Juliana Braz?, Juan Pablo Gesuele3

Resumen

La aplasia cutis es una rara alteracién congénita caracterizada por la ausencia de piel, pudiendo
llegar a estructuras mas profundas: musculo, hueso y duramadre, como en el presente caso. Se
localiza mas frecuentemente en el cuero cabelludo, donde se asocia a un defecto dseo en el
20% de los casos. Recién nacido de sexo femenino, término, adecuado para la edad gestacional,
vigoroso. Con diagndstico prenatal a las 36 semanas de edad gestacional de encefalocele. Cons-
tatdndose al nacimiento microcefalia, hipoplasia dsea y cutanea, encefalocele en linea media de
craneo. Se realizé manejo por equipo multidisciplinario, se practicaron varias intervenciones qui-
rdrgicas, con buena evolucidn.

Palabras clave: Displasia Ectodérmica
Encefalocele
Recién nacido

Summary

Aplasia Cutis is a rare congenital condition, defined by the absence of skin in a particular body
region, it can also compromise muscle, bone and dura mater as shown in this case. It is mostly
located on the scalp, where it is associated with a bone defect in 20% of cases. We will discuss
the case of a female newborn, term gestation, vigorous at birth, with prenatal diagnosis of
encephalocele at 36 weeks of gestational age. We observed microcephaly, bone and skin
hypoplasia, encephalocele in the midline of the skull at birth. Several surgical interventions were
carried out and the follow-up was made by a multidisciplinary team, with good evolution.
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Resumo

A Aplasia Cutis é uma alteragao congénitarara,
caracterizada pela auséncia de pele, podendo
atingir estruturas mais profundas: muscular,
Ossea e dura-mater, como neste caso. Localiza-
se mais frequentemente no couro cabeludo,
onde estd associada a um defeito dsseo em
20% dos casos. E apresentado caso de recém-
nascida do sexo feminino, a termo, adequada
para idade gestacional, vigorosa. Com
diagndstico pré-natal as 36 semanas de idade
gestacional de Encefalocele. Microcefalia,
hipoplasia dssea e cutanea e encefalocele
na linha média do cranio foram confirmadas
ao nascimento. O manejo foi realizado por
equipe multidisciplinar, diversas intervencoes
cirdrgicas, com boa evolugao.

Palavras chave: Displasia Ectodérmica
Encefalocele
Recém-nascido

Introduccion

La aplasia cutis (AC) es un defecto congénito poco
frecuente, con una incidencia de 0,5-3/10.000 recién
nacidos?. Fue descripta en 1767, por primera vez,
por Cordon®, en un caso de AC en miembros infe-
riores.

Se localiza mas frecuentemente en el cuero cabellu-
do, donde se asocia a defecto 6seo en el 20% de los ca-
sos. Constituye una lesion de tipo no inflamatoria y
bien delimitada, de extension variable, desde 0,5 a 10
cm o mas. La mayoria de los episodios son esporadi-
cos, pero se han descripto casos familiares. Puede aso-
ciarse a otras anomalias fisicas, incluso formando par-
te de sindromes malformativos o cromosomopatias. El
pronostico depende de la profundidad del defecto.

Caso clinico

Recién nacido de sexo femenino, segunda gestacion.
Embarazo bien controlado, no consumo de farmacos
o drogas. Amenaza de parto de pretérmino a las 36
semanas, realizandose diagnoéstico ecografico de mi-
crocefalia con encefalocele parietooccipital derecho,
solucion de continuidad de 9 mm, oligoamnios y ar-
teria umbilical nica. Se inicia abordaje interdiscipli-
nario coordinado con equipo de cuidados paliativos.
Cesarea a las 38 semanas, por disminucion de movi-
mientos fetales, presentacion cefalica. Recién nacido
vigoroso, peso al nacer 2660 g, longitud 43 cm. Peri-
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metro cefalico 30 cm, microcefalia, hipoplasia dsea y
cutanea, encefalocele en linea media de craneo de 5 x
5 cm cubierto por aracnoides, con areas hemorragicas
y arteria umbilical unica, sin otras malformaciones a
destacar (Figura 1).

- X

Figura 1. Recién nacido con hipoplasia ésea y cutdnea,
encefalocele en linea media de crdneo de 5 x 5 cm
cubiertos por aracnoides con dreas hemorrdgicas.

Sin antecedentes familiares a destacar.

Ingresa a cuidados intensivos neonatales, hemodi-
namicamente estable, ventilando al aire. Defecto cu-
bierto por gasa estéril con suero tibio y curacion plana
con compresa. Se coloca acceso vascular periférico y
central. El equipo de neurocirujanos y cirujanos plas-
ticos realizan curacion del defecto con amnios y com-
presa.

Resonancia magnética de craneo: confirma defecto
parasagital parietal derecho, con compromiso del pa-
rénquima y estructuras vasculares arteriales. Disminu-
cion volumétrica del hemisferio cerebral derecho, ro-
tacion de estructuras hacia la brecha, comprometiendo
parénquima cerebral, cuerpo del ventriculo lateral y
ganglios de la base. Lateralizacion de linea media ha-
cia derecha (Figura 2).

Angiografia y venograma de craneo: ascenso de la
bifurcacion de la cardtida derecha, elevacion de la ar-
teria cerebral anterior y cerebral media derechas. Ar-
teria cerebral media en posicioén vertical. Valoracion
venosa: adecuada topografia y sefial del flujo del seno
longitudinal superior, asi como del seno recto y ve-
nas cerebrales internas, estas ultimas ascendidas. Fosa
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Figura 2. Resonancia magnética de crdneo observa
defecto parasagital parietal derecho, con compro-
miso del parénquima, disminucién volumétrica,
rotacion de estructuras hacia la brecha y desviacion
de linea media.

Figura 3. Angiografia y venograma de craneo, se
visualiza la alteracién anatdmica con mal posicion de
los vasos.

posterior hipoplasia de seno transverso izquierdo (Fi-
gura 3).

Ecocardiografia sin cardiopatia estructural. Cario-
tipo normal.

Al cuarto dia de vida, se realiza plastia de durama-
dre con amnios y cierre de piel, sin incidentes. Ingresa
a centro de tratamiento intensivo ventilado, estable cli-
nicamente, analgesia con fentanyl y dipirona. Se extu-
ba en el posoperatorio inmediato, CPAP por tres dias y
luego se mantiene ventilando al aire. A los nueve dias
de vida, paciente estable, punto de sutura dehiscen-
te que evoluciona a la peoria. Importante protrusion
de contenido encefélico edematoso a los 14 dias de

vida, por lo cual se decide nueva plastia con colgajo
de fascia lata, reseccion de tejido encefalico necrético
y cierre de piel. Concomitantemente, presenta mul-
tiples hiponatremias mantenidas, requiriendo varias
correcciones. A las 24 horas del posoperatorio el col-
gajo evoluciona a la necrosis, dada la mala evolucion
anterior, se realiza planificacion de cuidados con ade-
cuacion de tratamientos en conjunto con los padres. Se
ajusta tratamiento analgésico multimodal.

Se acepta una tercera intervencion dada la necesi-
dad de mejorar la calidad de vida. A los 27 dias, plastia
de fascia lata y colgajo cutaneo que requiere cierre por
segunda intencidn en gran parte de su extension, co-
locando parches de hidrocoloides (Figura 4). A los 31
dias de vida, episodio de movimiento ténico clonico y
parpadeo, por lo que se plantea episodio convulsivo,
se inicia fenobarbital y no reitera.

Buena evolucion luego de 39 dias de internacion,
con alimentacion enteral total y un peso de 3090 g.
Se decide otorgar alta, con curaciones diarias evitando
la manipulacion innecesaria de la zona afectada, utili-
zando parches de hidrocoloides.

Se mantiene analgesia a base de licor de brompton,
ibuprofeno y dextrosa. Seguimiento en domicilio por
equipo de cuidados paliativos.

La evolucién fue un crecimiento aceptable, retra-
so psicomotor. Cierre de colgajo por segunda. Varias
internaciones por vomitos y depresion de conciencia
vinculados a hiponatremias en estudio y en tratamien-
to con complemento de sodio via oral, con planteo de
encefalopatia perdedora de sal.

Discusion

La AC congénita es una rara alteracion caracterizada
por la ausencia o el adelgazamiento de la epidermis,
dermis, y, en ocasiones, de los tejidos subyacentes?,
como presentd nuestra paciente.

Su incidencia es de 0,5 a 3 cada 10.000 recién
nacidos vivos, segun distintos reportes, siendo mas
frecuente en el sexo femenino (7:5). Un 80% a 90%
presenta las lesiones tipicas!>¥. La literatura describe
que 20% asocia un defecto 6seo"?, pero no se cuen-
ta con la incidencia de las formas graves en las que
ademas del defecto, se asocian alteraciones de tejidos
subyacentes, como en nuestro caso, siendo rara su aso-
ciaciéon con encefalocele.

Existen numerosas hipdtesis sobre su etiopatoge-
nia, desde la adhesion de bandas amniodticas, infeccio-
nes intrauterinas, ruptura de la piel por la tension que
provoca el rapido crecimiento cerebral o la asociacion
con distintos farmacos o drogas de abuso (metimazol,
misoprostol, cocaina o alcohol). Ninguna se ha con-
firmado. Sin embargo, se han sugerido factores pre-
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Figura 4. Recién nacido, 27 dias, luego de tercera
intervencién quirdrgica donde se realiza plastia de
fascia lata y colgajo cutaneo.

disponentes como traumatismos intrauterinos, exposi-
cion a radiacion y factores genéticos. Algunos autores
plantean que un defecto del cierre del tubo neural
podria ser responsable, describiendo casos de AC con
valores altos de alfafetoproteina y acetilcolinesterasa
positiva en liquido amniotico®”.

También se ha descripto su asociacion con sin-
dromes, como el de Adams-Oliver, trisomia 13, 12p,
hipoplasia dérmica focal, entre otros, y puede estar
vinculada a patologias cardiovasculares, del sistema
nervioso central, oculares, del aparato locomotor, cu-
taneas y labio leporino®.

En nuestro caso no encontramos asociacién con
ninguna de las posibles causas antes mencionadas, y,
dada la ausencia de afectacion de otras estructuras, no
se asocid con ningun sindrome.

Existen dos clasificaciones. La de Frieden de 1986,
la mas utilizada con nueve grupos, y la de Sybert, con
cinco grupos. En ellas se relacionan caracteristicas del
defecto cutaneo, ausencia o presencia de malforma-
ciones asociadas y herencia genética®'? (Tablas 1 y
2). Nuestro paciente se encontraria en el grupo 1 de
Frieden y en el grupo I de Sybert, ya que la AC se en-
cuentra solo en cuero cabelludo, no asocia sindromes
y se plantea que el encefalocele es consecuencia de la
ausencia de tejido 6seo.

El aspecto de las lesiones es diverso, pueden variar
en tamafio, forma y region. Frecuentemente, en 80%-
90% de los casos, se trata de un defecto unico, de tipo
no inflamatorio, bien delimitado, oval o circular, de
2 cm de didmetro. Localizado en la linea media cor-
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poral, principalmente en el cuero cabelludo. En este
caso, si bien el defecto presenta algunas caracteristicas
clasicas, su tamafo, con gran afectacion de tejido 6seo
asociando el encefalocele, lo destaca de las presenta-
ciones mas frecuentes.

Desde el punto de vista clinico se clasifica en mem-
branosa (la mas frecuente), irregular o estrellada, aso-
ciada a alteraciones embrioldgicas de 6rganos internos
y con ausencia congénita de la piel>'¥, Este caso lo
clasificamos como irregular o estrellada: las lesiones
son de mayor tamafio, suelen estar erosionadas al na-
cimiento, se localizan en el cuero cabelludo, interpa-
rietal y a menudo se asocian a un defecto dseo. En los
casos de alteraciones 6seas importantes, la duramadre
esta expuesta y suele estar adelgazada o ausente!'®.

El diagnostico es clinico, la histologia no es de ruti-
na. Existen casos con sospecha diagndstica intrauteri-
na, por ecografias, confirmandose al nacimiento.

En nuestra paciente debemos realizar el diagndsti-
co diferencial con encefalocele por defecto del cierre
del tubo neural. Nos aleja de este diagnostico las ca-
racteristicas de la lesion en saca bocado, y que no se
haya detectado en ecografias previas las caracteristi-
cas de la imagen en la resonancia, nos lleva a pensar
que el encefalocele se formd después del cierre del
tubo neural. El contenido encefélico se encontraba in-
tacto, esto también nos aleja de este planteo, dado que
cuanto mas tiempo se encuentra expuesto el encéfalo
al liquido amnidtico intrattero, ird destruyéndose has-
ta desaparecer.

La AC es una patologia benigna, pero en los casos
severos se han descripto complicaciones hemorragi-
cas (por compromiso del seno sagital superior) e in-
fecciosas como meningitis, comprometiendo la vida
del recién nacido. El tratamiento de la AC depende de
la region corporal afectada, la profundidad y la exten-
sion. Las lesiones pequeiias y superficiales tienden a
cerrar espontaneamente en semanas o meses, dejando
una cicatriz atrofica y sin pelo®.

En los defectos grandes a nivel de cuero cabellu-
do, sobre todo los que asocian defectos 6seos, se re-
comienda la restauracion temprana del defecto 6seo y
cutaneo en una Unica intervencion en la que se reali-
zaria una craneoplastia utilizando material 6seo auto-
geno®!219, Para el defecto cutaneo se puede recurrir a
colgajos cutaneos, expansiones o injertos de piel. La
cobertura precoz del defecto no solo disminuye el ries-
go vital, sino que ademas reduce significativamente
las complicaciones locales y facilita la reconstruccion
definitiva®. En nuestro caso, para el cierre por segun-
da intencion se utilizaron parches de hidrocoloides,
ya que mantienen la herida aislada del exterior y por
medio del contacto con el exudado de la lesion forma
un gel viscoso manteniendo un ambiente htimedo, fa-
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Tabla 1. Clasificacién de Frieden de la aplasia cutis congénita (ACC).

Grupo Definicion Herencia
1 ACC en el cuero cabelludo sin anomalias multiples Autosoémica dominante y esporadica
2 ACC en el cuero cabelludo con anomalias de las extremidades Autosémica dominante
(extremidades reducidas, sindactilia, pie zambo, falta o distrofia de
ufias)
3 ACC en el curo cabelludo con nevos epidérmicos u organoides Esporadicas
asociados
4 ACC sobre manifestaciones embrionarias (meningomielocele, Depende del trastorno de base

disrafia espinal, gastrosquisis, angiomatosis leptomeningea,
estenosis craneal)

5 ACC con feto papiraceo o infartos placentarios asociados Esporadica
6 ACC asociada a epidermolisis bullosa o ampollar Depende del tipo de epidermolisis
bullosa
7 ACC localizada en extremidades sin aparicién de vesiculas Autosémica dominante o recesiva
8 ACC causada por teratogenos (metimazol, varicela, herpes simple) No es hereditaria
9 ACC relacionada con sindrome de malformacion (trisomia 13, Depende del sindrome o trastorno
sindrome 4p, sindrome de Johanson-Blizzard, displasias asociado
ectodérmicas, hipoplasia dérmica focal, sindrome de bandas
amnioticas)

Tabla 2. Clasificacién de Sybert de la aplasia cutis congénita (ACC).

Grupo Definicion Herencia

1 ACC limitada a cuero cabelludo Esporadica y familiar (autosomica dominante con
penetrancia incompleta, expresion variable
intrafamiliar)

1T Afectando al cuerpo con o sin defectos de cuero cabelludo Esporadica y familiar (autosémica dominante con

penetrancia reducida o autosOmica recesiva)

A Afectando al cuerpo con o sin defectos de extremidades

11 Limitada a cuero cabelludo con o sin afectacion de las Esporadica y familiar (autosémica dominante)
extremidades

v Asociada a epidermolisis bullas (letal, distrofia o simple)

v Asociada al sindrome de Bart, con defectos cutaneos Autosomica dominante

localizados, ampollas recidivantes en piel y mucosas y
alteraciones ungueales
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voreciendo la cicatrizacion y evitando la infeccion al
proporcionar una barrera antibacteriana. Estos pueden
mojarse, no producen dolor al ser retirados, favorecen
el aporte de oxigeno y nutrientes a través de la angio-
génesis, facilitan la migracion celular, disminuyen el
tiempo y el nimero de las curaciones locales y mejo-
ran los resultados estéticos'®.

En conclusion, un adecuado diagndstico prenatal
permite coordinar el nacimiento en una institucion
que pueda promover atencion temprana, adecuada e
individualizada al recién nacido.

El equipo interdisciplinario para el diagnostico
y tratamiento oportuno es uno de los pilares funda-
mentales para el manejo de los casos de AC, como el
nuestro.

Sibien la AC es una patologia con una baja inciden-
cia, siendo mas rara aun la asociacion con encefaloce-
le, es necesario resaltar el conocimiento generado en
su diagnostico y manejo dadas las potenciales compli-
caciones que pueden llevar a una elevada mortalidad.
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