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Aplasia cutis congénita:
a proposito de cuatro casos
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Resumen

La aplasia cutis congénita es una condicién caracterizada por la ausencia congénita de areas de
piel en zonas de localizacion variable. Es una entidad rara, que afecta por igual a ambos sexos y
cuya etiologia no estd precisada. El cuero cabelludo es su localizacién mas frecuente. Esta
constituida por un amplio espectro de alteraciones, con patrén de herencia variable, ocasionalmen-
te asociados con otros defectos congénitos y sindromes malformativos. Se presentan cuatro casos
clinicos y se hace referencia a los aspectos clinicos, etiopatogenia, evolucién y tratamiento de la
enfermedad.

(Palabras clave: aplasia cutis, piel, congénita, malformacion.)

Aplasia cutis congenital: a study of 4 cases

Congenital cutaneous aplasia is a condition characterized by congenital absence of skin
areas that can occur in any location. It is a rare disease, affecting both the sexes equally and
its aetiology is unclear. The disorder is seen most frequently on the scalp. It has a wide
spectrum of clinical manifestations, with variable inheritance, sometimes associated to other
congenital defects and malformations. We present 4 cases of aplasia cutis congenital and review

the clinical findings, aetiopathogenesis, evolution and therapy of the disease.
(Key words: aplasia cutis, skin, congenital, malformation.)

INTRODUCCION

La aplasia cutis congénita (ACC), tam-
bién conocida como ausencia congénita de
la piel, es un grupo heterogéneo de altera-
ciones caracterizadas por la ausencia de pe-
quefas o extensas areas de la piel al mo-
mento del nacimiento, siendo su localizacién
mas frecuente el cuero cabelludo’ 2. Puede
presentarse como defecto aislado o asocia-
da a un amplio espectro de anomalias.

El primer caso fue reportado por Cordon
en 17673; posteriormente se han descrito

Internos de Medicina, Universidad de Chile.
Becado de Dermatologia, Universidad de Chile.

s s

mas de 500 casos. No muestra diferencias
por sexo ni raciales’.

Su etiopatogenia es desconocida. Se han
sugerido diferentes factores predisponentes,
tales como edad materna, nimero de em-
barazos, exostosis pelviana, traumatismos
intrauterinos, exposicion a radiacioén y facto-
res genéticos*®. Como posibles etiologias
se ha postulado la existencia de adheren-
cias del amnios, alteraciones vasculares
placentarias, infecciones intrauterinas, ac-
cién de teratogenos, defectos del cierre del
tubo neural, rotura precoz de membranas y
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fuerzas de tension, entre otras, existiendo
muchos casos sin asociacién alguna ni cau-
sa probable”: 8, sin embargo, en algunos es-
tudios se ha concluido que probablemente
este defecto no sea atribuible a una sola
causa®.

Presentamos 4 casos de ACC.

CASOS CLiNICOS

Caso 1

Recién nacida, producto de embarazo y
parto normales, evaluada al segundo dia de
vida por presentar desde su nacimiento una
lesion erosiva y costrosa en el cuero cabe-

Figura 1: Lesién ulcerosa en
cuero cabelludo (caso 1).

Figura 2: Misma lesién
al afo de evolucion (caso 1).
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lludo, en la region del vertex. Al examen
presentaba una lesion ulcerocostrosa de 7
por 2,5 cm, rodeada de un area cicatricial
alopécica, que extendia el tamafio a 12 por
5 cm (figura 1).

Los exdmenes complementarios inclu-
yeron una ecografia cerebral y tomografia
axial computarizada que resultaron norma-
les; la evaluacion neurolégica no mostré
alteraciones; un ecocardiograma mostré
estenosis de rama pulmonar izquierda e
insuficiencia tricuspidea leve, sin repercu-
sién funcional; y, finalmente, un cultivo
bacteriano de la lesién erosiva, realizado a
los 11 dias de vida, que resulté negativo.
La lesidon fue manejada con antibidticos
tépicos, evolucionando con cicatrizacion
por segunda intencién, con sangramientos
ocasionales en vasos
superficiales adyacen-
tes, resolviéndose alre-
dedor de los dos me-
ses de edad. Evaluada
al aflo de edad se apre-
ciaba una placa alopé-
cica con piel atrofica y
desprovista de anexos
(figura 2).
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Caso 2

Recién nacido, producto de embarazo y
parto normales evaluado a los dos dias de
vida por presentar una lesién circular, de-
primida y con ausencia de piel, localizada
en la region parietal derecha del cuero ca-
belludo, de 0,8 por 0,8 cm de diametro, sin
sintomas acompafiantes (figura 3). El resto
del examen fisico fue normal. No hubo con-
troles posteriores por inasistencia del pa-
ciente.

Caso 3

Recién nacida, sin antecedentes de inte-
rés que fue llevada a consulta al segundo
dia de vida por presentar una lesién atrofica

Figura 3: Lesion ulcerosa
en cuero cabelludo (caso 2).

Figura 4: Nevo epidérmico y
coloboma (caso 4).
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y costrosa de 0,7 por 0,7 cm. de diametro,
ubicada en la linea media de la zona epigéas-
trica; no mostraba otras alteraciones al exa-
men fisico. Transcurridos 9 dias se detectd
falta de piel bajo la lesién al retirarse la cos-
tra que la recubria. El cultivo bacterioldgico
de la lesion fue negativo. A los 2 meses de
seguimiento se observé una cicatriz atrofi-
ca, deprimida y sin anexos.

Caso 4

Lactante de 1 afio de edad, sexo masculi-
no, que presentaba desde nacimiento una le-
sién cicatricial, atréfica, deprimida y circular,
con ausencia de foliculos pilosos, de 1,2 por
1,2 cm de diametro, ubicada en vertex de
cuero cabelludo, asintomatica. Al examen fi-
sico destacaba la existen-
cia de coloboma en el par-
pado superior derecho,
con leve ptosis palpebral y
leucoma corneal periféri-
co. Ademas, presentaba
un quiste dermoide en la
zona temporal superior
derecha, junto a un exten-
SO nevo epidérmico en la
mejilla del mismo lado (fi-
gura 4). Los examenes
complementarios incluye-
ron un fondo de ojo, que
mostré pupila oblicua de
ojo derecho y algo de
dispersion pigmentaria;
tomografia axial compu-
tarizada sugerente de un
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espacio subaracnoideo complaciente y un
quiste aracnoideo silviano derecho de tipo
comunicante, sin significado patoldgico; cal-
cificacion de partes blandas en el aspecto
posteromedial del globo ocular derecho, pri-
mordialmente exofitico. La evaluacion neu-
roldgica fue normal.

El paciente evoluciond con un buen de-
sarrollo psicomotor; la lesion ha permaneci-
do con iguales caracteristicas y se encuen-
tra en constante control oftalmoldgico.

COMENTARIO

Al sospechar esta patologia es funda-
mental realizar una completa historia gesta-
cional y familiar junto a un examen fisico
detallado por eventuales anomalias asocia-
das, con especial atencidn a estructuras de-
rivadas del ectodermo, como el pelo, dien-
tes, ufas, piel y sistema nervioso central,
asi como el examen de otros miembros de
la familia®- °. Ademas, si es factible, estudio
de la placenta buscando bandas amnidti-
cas, malformaciones arteriovenosas e infar-
tos. En algunos casos es importante el diag-
nostico diferencial con procesos traumaticos
durante el trabajo de parto'©.

El diagndstico es fundamentalmente cli-
nico, la histologia no se utiliza de rutina. Cli-
nicamente se pueden observar diversos de-
fectos de la piel de tamano variable, las
caracteristicas de las lesiones varian dentro
de un amplio espectro, que abarca desde
fragilidad cuténea, costras, elementos pseu-
doampollares y ulceras recubiertas de pseu-
domembranas, hasta verdaderas cicatrices
atroficas.

La morfologia de las lesiones es tam-
bién muy variable, desde lesiones redon-
deadas u ovaladas hasta lineales o estela-
res. Su estudio histopatolégico varia segun
el momento de la evolucién, mostrando las
lesiones ya cicatrizadas, atrofia epidérmica,
fibrosis de la dermis y total ausencia de
anexos' 256,

Para descartar alteraciones acompafnan-
tes, son utiles la ecografia simple, la tomo-
grafia axial computarizada, la resonancia
nuclear magnética y el estudio electroence-
falogréfico. En caso de enfermedad ampo-
llar asociada se realizan estudios de inmu-
nofluorescencia o microscopia electrénica.

La clasificacion mas completa es la reali-
zada por Frieden' en 1986, que la divide en
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9 grupos, considerando ubicacién, modo de
herencia y anomalias asociadas®, a la que
se han agregado algunas modificaciones por
otros autores (tabla 1)'".

Grupo I: ACC del cuero cabelludo sin
anomalias multiples asociadas. Cerca de
86% de las lesiones solitarias afectan a esta
region. En este grupo alrededor del 75% son
lesiones Unicas, 20% son dobles y el 8%
son triples. Afecta preferentemente la zona
parietal, caracterizandose por placas de alo-
pecia de morfologia variable, cuya superficie
puede presentar desde erosiones a ulcera-
ciones profundas.

El tamafio fluctia entre 0,5 cm? hasta va-
lores que alcanzan 100 cm?. Los defectos
méas extensos generalmente son mas pro-
fundos y pueden extenderse a las meninges,
asociandose con hemorragia, trombosis ve-
nosa y meningitis. En un tercio de los casos
existe compromiso de la calota, grupo que
por definicion no incluye anomalias multi-
ples, pero se han descrito anomalias aisla-
das. La mayoria de los casos corresponden
a herencia autosémica dominante. Se han
postulado factores ambientales, tales como
fuerzas de tension disruptiva debido al rapi-
do crecimiento cerebral®- 8 12,13,

Grupo II: ACC del cuero cabelludo aso-
ciada con anomalias en los miembros. Poco
frecuente, clinicamente se caracteriza por
placas de alopecia cicatrizal, solitarias o
multiples, asociadas a anormalidades en los
miembros, principalmente los inferiores, con
hipoplasia, sindactilia, distrofia de ufas y
ectrodactilia, generalmente asimétricas.
Otros defectos incluyen dilatacién de venas
del cuero cabelludo y cardiopatias, asi como
hemangiomas, criptorquidea, hipoplasia del
nervio optico, microcefalia, hidrocefalia, hi-
dronefrosis y retardo del crecimiento. Se
transmite en forma autosdémica dominan-
te_4, 6, 12, 14, 15_

El sindrome de Adams-Oliver se incluye
en este grupo, el cual puede transmitirse en
forma autosémica dominante, recesiva o es-
poradica, agregando a los hallazgos anterio-
res malformaciones de craneo y, ocasional-
mente, cutis marmorata telangectasico.

Grupo lll: ACC asociada a nevo epidér-
mico y nevo organoide. los que se ubican en
areas proximas a placas de aplasia en cuero
cabelludo, pudiendo ser unicas o multiples.
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Tipo

Herencia

Area afectada

Otros hallazgos

I. Sin anomalias aso-
ciadas

AD y esporadica

Cuero cabelludo (habitual-
mente vertex)

Lesion unica en 2/3 de los
casos

Il. Con anomalias de
los miembros

AD

Linea media cuero cabe-
lludo
Solitaria o multiple

Reduccién tamano miem-
bros, especialmente infe-
riores

Sindrome de Adams
Oliver

AD, ARy esporadica

Cuero cabelludo

Anomalias de miembros
y craneo; cutis marmora-
ta telangectasico

I1l. Asociada a nevo epi-
dérmico u organoide

Esporadica

Cuero cabelludo

Algunos casos asociados
a anomalias neuroldgicas
u oftalmoldgicas

IV.Sobre malformacio-
nes embrioldgicas

Variable, depende del
trastorno de base

Abdomen, lumbar, cuero
cabelludo y otras

Meningomielocele, disra-
fia espinal, estenosis cra-
neana, angiomatosis lep-
tomeningea, onfalocele,
ectopia oreja, gastrosqui-
sis y porencefalia

V. Asociada a feto papi-
raceo o infartos pla-
centarios

Esporadica

Cuero cabelludo, tronco,
axila, extremidades; gene-
ralmente lesiones multi-
ples y simétricas, de con-
figuracion lineal o estelar

Bandas fibrosas constric-
tivas en extremidades

VI a. Con epidermolisis
bulosa, habitualmen-
te localizada.

b. Con atresia gas-
trointestinal

AD o AR (depende del
tipo de epidermolisis
bulosa)

AR

Extremidades

Grandes areas en extre-
midades y tronco

Diversas anomalias asocia-
das (atresia pilérica o duo-
denal, anomalias craneofa-
ciales, distrofia ungueal)

VII. Localizada en ex-
tremidades, sin
anomalias

ADy AR

Pretibial, dorso de manos,
pies y mufecas

VIII. Producida por tera-
tégenos

Cuero cabelludo (meti-
mazol) y otras (varicela,
herpes)

Ano imperforado (meti-
mazol)

IX.Asociada a sindro-
mes malformativos

Variable (depende de
trastorno asociado)

Cuero cabelludo, otras

Trisomia 13, sindrome
4p-, sindrome oculocere-
bral cutaneo, displasia
dérmica focal facial, sin-
drome Johanson- Bizzard
Hipoplasia dérmica focal,
disrupcion bandas amnidti-
cas, disgenesia gonadal XY

AD = Autosdmica dominante

AR = Autosdmica recesiva
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Se han descrito malformaciones oftalmolégi-
cas asociadas, como opacidades corneales,
colobomas y alteraciones esclerales, y algu-
nos casos con anomalias neuroldgicas
como retardo psicomotor severo y convul-

siones. Se transmite en forma esporadi-
ca"12"3'1’5’17.

Grupo 1V: ACC asociada a malformacio-
nes embrioldgicas subyacentes. Tales como
encefalomeningocele, mielomeningocele,
onfalocele, gastrosquisis, y otras malforma-
ciones ocultas como disrafia espinal, poren-
cefalia, hidrocefalia, angiomatosis leptome-
ningea y estenosis craneal'? 13,

La herencia genética en este grupo es
dependiente del tipo de malformacion aso-
ciada.

Grupo V: ACC asociada a feto papirdceo
o infartos placentarios. Se han observado
casos de ACC en fetos papiraceos, de ubi-
cacion simétrica y extensa. También se han
descrito cuadros similares relacionados a in-
fartos placentarios, pudiendo estar asociados
con otras anomalias como paralisis espasti-
ca, retraso mental, hidranencefalia, distrofia
ungueal y manos y pies zambos. Se trans-
mite en forma esporadical: 6. 12. 18,

Grupo VI: ACC asociada a epidermolisis
ampollar (sindrome de Bart), se ubica en
tronco y extremidades y se acompafia de
formacion de ampollas y fragilidad cuténea.
Actualmente se la considera como una va-
riedad de epidermolisis ampollar, mas que
una variedad claramente diferenciada de
ACC. Se transmite en forma autosémica do-
minante o recesival. 5 6,12, 19,

Grupo VII: ACC localizada en las extre-
midades, sin lesiones ampollares, caracteri-
zada por defectos cutaneos profundos, ex-
tensos y simétricos en dorso de manos, pies
y mufecas. Se han descrito casos con he-
rencia autosémica dominante, recesiva y al-
gunos esporadicos’: 6,

Grupo VIII: ACC causada por teratoge-
nos, existe asociacion con ingesta de meti-
mazol en madres hipertiroideas, a pesar de
que el riesgo de presentarse y el nimero de
casos es reducido. También se ha relacio-
nado con infecciones intrauterinas, como la
varicela y el herpes simple. Otros posibles
teratdgenos sugeridos son uso de acido val-
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proico??, abuso de alcohol, cocaina, heroi-
na, marihuana, misoprostol, etc. 4 6,

Grupo IX: ACC asociada a sindromes de
malformacion, se incluyen las aplasias que
aparecen formando parte de otros sindro-
mes y displasias ectodérmicas severas,
constituyendo un rasgo menor, por ejemplo,
en el sindrome de trisomia 13, un 35 a 50%
presentan ACC del cuero cabelludo; otras
entidades asociadas son el sindrome 4p—,
displasias ectodérmicas y algunos casos de
disgenesia gonadal 46 XY?9 5. 12,

En la mayoria de los pacientes las lesio-
nes evolucionan a la reepitelizacion, con se-
cuelas cicatriciales atréficas o hipertréficas y
alopecia definitiva, en un intervalo de dias o
meses. Se han descrito casos de cicatriza-
cion intrauterina?'. Las lesiones grandes tie-
nen riesgo de hemorragia e infeccién, con
una letalidad de 20 a 30%" 22,

La eventual terapia médica o quirurgica
esta relacionada con la extension y la pro-
fundidad de la lesion. En una primera etapa
se debe prevenir y controlar la infeccion me-
diante el uso de antibidticos tépicos. En le-
siones mayores, se prefiere el tratamiento
quirdrgico utilizando colgajos o injertos de
piel total segun la necesidad' 2. Al momento
del nacimiento, las lesiones ulceradas plan-
tean el diagndstico diferencial con traumatis-
mos obstétricos provocados por electrodos
de monitorizacion fetal o forceps'0. Por otro
lado, las lesiones de tipo cicatricial deben
diferenciarse de esclerodermia en placas,
lupus eritematoso discoide crdnico, nevo se-
baceo de Jadassohn, sindrome de Goltz,
epidermolisis bulosa, morfea en “goipe de
sable” y la alopecia triangular congénita’2.

En conclusion, de los casos clinicos ex-
puestos, los tres primeros corresponden al
grupo 1, segun la clasificacion de Frieden?,
mientras que el cuarto caso descrito es ilustra-
tivo del grupo 3. La ubicacion mas frecuente
fue el cuero cabelludo, lo que coincide con lo
descrito en la literatura. Destaca que la mayo-
ria de los diagndsticos se realizaron al segun-
do dia de vida y solo un caso en forma mas
tardia. Ninguno de los casos expuestos pre-
senté complicaciones y solo fueron maneja-
dos exclusivamente con tratamiento médico.

A pesar de la baja incidencia de la ACC,
consideramos necesario resaltar la trascen-
dencia del conocimiento y diagndstico de
esta entidad, tanto por dermatélogos como
por todos aquellos especialistas relaciona-
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dos con el recién nacido, dadas las eventua-
les malformaciones asociadas y potenciales
complicaciones que pueden traducir una
elevada mortalidad. Debido a la presencia,
en algunos casos, de anomalias asociadas
que presentan un claro patréon hereditario,
es necesario considerar el consejo genético.

10.
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