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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.
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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 craneoV.
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 diagnosticdé 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-
boticos que afectan la piel, mutaciones genéticas y
teratogenos®.

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 diagnostico 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 Ttiles 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 antibioticos topicos y ungiien-
tos para mantener la lesion humectada y protegida de
infecciones™. También pueden utilizarse sustitutos de
piel bioldgicos 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.
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