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La aplasia cutis congénita es una rara alteracién carac-
terizada por la ausencia congénita de epidermis, dermis
Y, en ocasiones, de los tejidos subyacentes. Fue descrita
por primera vez por Cordon en 1767 y desde entonces se
han referido unos 500 casos, con una incidencia estima-
da de 3 de cada 10.000 recién nacidos. Las lesiones pue-
den afectar a cualquier region corporal, aunque la locali-
zacion mas frecuente es en el cuero cabelludo. En apro-
ximadamente un 20% de los casos se encuentra un
defecto 6seo del crineo subyacente. La aplasia cutis con-
génita puede presentarse aislada o asociada a otras mal-
formaciones. No hay una teoria etiopatogénica uniforme
y los grandes defectos del cuero cabelludo plantean un di-
lema terapéutico. Presentamos un recién nacido con un
extenso defecto de cuero cabelludo localizado en la linea
media del vértex sin otras malformaciones asociadas. No
existian antecedentes familiares de interés. Las radiogra-
fias de craneo y extremidades, el analisis cromosémico
y las ecografias cerebral y abdominal fueron normales.
Se emplearon dos pautas terapéuticas: un tratamiento
conservador, consistente en curas locales diarias con
antisépticos para permitir la epitelizacion, mejoré las
condiciones para el tratamiento quirirgico secundario,
cerrando el defecto a los 30 dias de vida con colgajos ro-
tacionales locales. El postoperatorio cursé sin inciden-
cias y se consiguié un excelente resultado estético.
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APLASIA CUTIS CONGENITA IN A NEWBORN:
ETIOPATHOGENIC REVIEW AND DIAGNOSTIC
ATTITUDE

Aplasia cutis congenita is a rare condition characteri-
zed by the congenital absence of epidermis, dermis and,
in some cases, subcutaneous tissues. It was first described
by Cordon in 1767 and more than 500 cases have been
reported since, with an estimate incidence of 3 in 10,000
births. The lesions may occur on any body surface al-
though localised agenesis of the scalp is the most fre-
quent pattern. In approximately 20% of cases underlying
bone defects are also found. Aplasia cutis congenita oc-
curs as an isolated defect or with other associated ano-
malies. There is no unifying theory for the pathogenesis
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and large scalp defects present a management dilemma.
We report a newborn with a large scalp defect in the mid-
line at the vertex without associated malformations. The-
re was no significant family history. Skull and extremi-
ties radiographs, chromosome analysis, cerebral and ab-
dominal sonography were normal. Two methods of
treatment were used: a conservative approach consisting
of daily antiseptic dressing to allow scalp epithelializa-
tion improved conditions for secondary surgery at 30
days of life, closing the defect with local rotational flaps.
The postoperative course was uneventful and an exce-
llent cosmetic result was achieved.
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INTRODUCCION

La aplasia cutis congénita (ACC) es una rara alteracion
caracterizada por la ausencia congénita de epidermis,
dermis y, en ocasiones, de los tejidos subyacentes. La
forma mas frecuente afecta al vértex, pudiéndose pre-
sentar de forma aislada o asociada a otras malformacio-
nes. La primera descripciéon de Cordon, en 17671, se re-
ferfa a dos hermanas en las que la lesion se localizaba
en las extremidades inferiores, mientras que Campbell,
en 18262, dio a conocer el primer caso con afectacion
del cuero cabelludo. Desde entonces se han publicado
unos 500 casos’, aumentando el interés al comprobarse
que, lejos de ser una alteracion aislada, es la caracteris-
tica comin de un grupo muy complejo de trastornos
con manifestaciones clinicas variadas y mucho mis im-
portantes que la simple aplasia cutinea. La frecuencia se
ha estimado en torno a 3 de cada 10.000 recién naci-
dos®. En un 80-90% de los casos el defecto se presenta
como una lesion oval o circular, solitaria, sin pelo, bien
delimitada, de 1-2 cm, y localizada en el vértex. Pueden
afectarse otras partes del cuerpo, variando en extension
desde pequenas lesiones a toda la superficie corporal.
Presentamos un recién nacido con una ACC amplia de
cuero cabelludo sin otras malformaciones asociadas, re-
visindose las diferentes hipdtesis etiopatogénicas y las
actitudes diagnosticas y terapéuticas.
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OBSERVACION CLIiNICA

Recién nacido varén, fruto de la segunda gestacion
de una madre sana de 35 anos de edad sin anteceden-
tes de interés. Padre de 37 anos, sano. Una hermana sa-
na. Sin historia familiar de lesiones cutineas o malfor-
maciones. Embarazo normal sin ingesta de fiarmacos.
Parto normal a las 42 semanas de gestacion. Test de Ap-
gar de 9-10. Peso: 3,720 kg; talla: 52 cm; perimetro ce-
falico: 37 cm. Presenta en vértex un defecto cutdneo
central de bordes bien delimitados con aspecto de ulce-
racion de 7 X 5,5 cm, y recorridos venosos visibles (figs.
1y 2). No se aprecié ninguna otra lesion cutinea y el
resto de la exploracion fisica era normal.

Figura 1. Cuero cabelludo del recién nacido que presen-
ta el defecto cutdaneo y las venas superficiales
dilatadas.
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Figura 2. Anatomia del defecto en el vértex del cuero ca-
belludo del recien nacido con aplasia cutis
congénila.
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Se realizaron radiografias de crineo y extremidades en
las que no se apreciaban defectos 6seos. La ecografia
cerebral y la abdominal fueron normales. El cariotipo
fue 46 XY. Otras exploraciones complementarias, como
el hemograma, la bioquimica, el hemocultivo, el cultivo
de frotis periféricos y el cultivo de frotis de la lesion, no
aportaron ningin dato patologico.

Para prevenir la infeccion local se comenzé un trata-
miento con antibioterapia parenteral y topica que se man-
tuvo hasta que comenzaron a hacerse patentes los signos
clinicos de granulacion y epitelizacion. Se remitié a otro
hospital donde se realiz6 un cierre quirtrgico del defecto
con colgajos locales a la edad de un mes, no presentando
ninguna complicacién y siendo la evolucion satisfactoria.

DiscusiON

El aspecto de las lesiones de la ACC es diverso. Las
que se forman en una fase inicial de la gestacion pue-
den cerrarse antes del parto y aparecer en forma de una
cicatriz fibrosa atrofica con alopecia asociada. Las que se
originan en fases posteriores, generalmente se presentan
como una ulcera denudada con tejido de granulacion
rojo y himedo en la base, pudiendo estar cubierta por
una fina membrana.

Histologicamente, el grado de aplasia es variable,
siendo caracteristica la ausencia de epidermis y de, al
menos, parte de la dermis®. Existe también una reduc-
cién del tejido celular subcutineo, que en ocasiones es
completa, encontrindose generalmente en estos casos
afectadas también algunas estructuras profundas, como
el musculo y el hueso, dejando al descubierto la dura-
madre. La presencia de un defecto éseo subyacente a la
ACC se estima en torno al 20-30%.

Aunque la mayoria de los individuos con ACC no pre-
senta otras anomalias, como en el caso que nos ocupa,
las lesiones cutdneas pueden asociarse con un gran na-
mero de malformaciones congénitas o sindromes gené-
ticos®. Se conoce como sindrome de Adams-Oliver la
asociacion de ACC de vértex y defectos transversales de
las extremidades®.

Las dos clasificaciones mas difundidas de la ACC son
la de Frieden'® y la de Sybert!! (tablas 1 y 2).

En nuestro caso, la ACC no iba acompanada de nin-
guna otra anomalia, lo que la incluye dentro del tipo I
de Sybert o del grupo 1 de Frieden.

Una de las primeras hipétesis etiopatogénicas sugeria
la presencia de bandas y adherencias amniéticas, que
darfan lugar a una adhesion entre la piel del feto y la
membrana amnidtica provocando un arrancamiento de
la piel'?. Determinadas drogas o infecciones intrattero,
como la varicela o el herpes simple!3, darfan lugar a una
amnionitis que, finalmente, inducirfa la apariciéon de di-
chas cintas fibrosas. Sin embargo, la presencia de pla-
centas normales en la mayoria de los casos no apoya es-

ta teorial®.
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TABLA 1. Clasificacion de Frieden de la aplasia cutis congénita (ACC)

Grupo Definicion Herencia
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 unas)
3 ACC en el cuero cabelludo con nevos epidérmicos u organoides asociados Esporadica
4 ACC sobre malformaciones embrionarias (meningomielocele, disrafia Depende del padecimiento
espinal, gastrosquisis, angiomatosis leptomeningea, estenosis craneal) fundamental
5 ACC con feto papiriceo o infartos placentarios asociados Esporidica
6 ACC asociada con epidermolisis ampollar (EB) Depende del tipo de EB
7 ACC localizada en extremidades sin aparicion de vesiculas Autosémica dominante o recesiva
8 ACC causada por teratégenos (metimazol, varicela, herpes simple) No es hereditaria
9 ACC relacionada con sindromes de malformacion (trisomia 13, sindrome 4p, Depende del sindrome
sindrome de Johanson-Blizzard, displasias ectodérmicas, hipoplasia dérmica
focal, sindrome de bandas amnidticas)

TABLA 2. Clasificaciéon de Sybert de la aplasia cutis congénita (ACC)

de extremidades

recidivantes en piel y mucosas y alteraciones ungueales

Tipo Definicion Herencia
I ACC limitada a cuero cabelludo Esporadica y familiar (autosémica dominante con penetrancia
incompleta, expresion variable intrafamiliar)
I Afectando al cuerpo con o sin afectacion Esporadica y familiar (autosomica dominante con penetrancia
de cuero cabelludo reducida o autosémica recesiva)
A Afectando al cuerpo con o sin defectos de extremidades
111 Limitada a cuero cabelludo con o sin afectacion Esporadica y familiar (autosémica dominante)

v Asociada a epidermdlisis bullosa (letal, distrofica o simple)
vV A Sindrome de Bart, con defectos cutdneos localizados, ampollas

Autosémica dominante

Cuando la ACC afecta exclusivamente al cuero cabe-
lludo existe hasta un 40% de antecedentes familiares en
los casos publicados. Los casos familiares sugieren un
patrén de herencia autosomica dominante con expre-
sién variable, pero también se han notificado algunos
casos de formas autosomicas recesivas. La edad paterna
superior a 35 anos se relaciona con las mutaciones do-
minantes. Sin embargo, en la ACC con localizacién en
otras regiones corporales la incidencia familiar es un he-
cho muy raro?%,

Stephan et al plantean que la aplasia del vértex sea el
resultado de una ruptura en la tensién de la piel em-
brionaria. Esta tension es maxima en el vértex, corres-
pondiendo al drea donde se soporta la mayor tension
biomecanica del cuero cabelludo como resultado del ra-
pido crecimiento del cerebro!®.

También podria ser el resultado de la accién teratogé-
nica de firmacos antitiroideos, como el metimazol? y el
carbimazol. En Espana se describié una asociacion signi-
ficativa entre el uso ilicito de metimazol para el engorde
del ganado y la prevalencia de ACC!®, pero parece que
el riesgo es muy bajo y que factores maternos adiciona-
les podrian contribuir a este efecto. También se han no-
tificado otros casos relacionados con el misoprostol!”.

Se ha descrito un gran nimero de embarazos gemela-
res en los que uno de los gemelos presentaba ACC y el
otro se trataba de un feto papiriceo. En estos casos la
muerte de uno de los gemelos debida a un factor agre-

sivo darfa lugar al paso de material tromboplastico de
una circulacién a otra siendo las lesiones cutdneas la
consecuencia de episodios isquémicos!'®. En los casos
no asociados con gemelos muertos, los infartos cutineos
provendrian de pequefas trombosis coriénicas!®.

Segin otros autores, un defecto del cierre del tubo
neural podria ser el responsable de un paro localizado
del desarrollo cutineo®. La ACC se ha relacionado con
la exposicién intratitero al dcido valproico?!, que tam-
bién incrementa el riesgo de espina bifida y otros de-
fectos de la linea media. Se han notificado también
casos de ACC con valores altos de alfafetoproteina y
acetilcolinesterasa positiva en liquido amni6tico??, mar-
cadores ambos de defectos del tubo neural, lo cual su-
giere la consideracién del diagnéstico de ACC cuando
concurran estas circunstancias, sobre todo en embarazos
gemelares con un feto muerto.

Actualmente, se atribuye a un mecanismo patogénico
vascular, pudiendo ser producida la alteracion vascular
tanto por factores extrinsecos o teratogénicos como in-
trinsecos o genéticos.

El tratamiento es controvertido, ya que no hay una
gran experiencia con los resultados. Las lesiones peque-
fas y superficiales tienden a cicatrizar espontineamen-
te, ya que tiene lugar un proceso de epitelizacion desde
los bordes del defecto hacia el centro, completindose
en un periodo de uno a tres meses dejando una cicatriz
atrofica, fina y sin pelo. En estos casos, el tratamiento
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TABLA 3. Historia clinica y exploracion de pacientes
con aplasia cutis congénita

Historia
Historia familiar: defectos cutdneos, defectos de extremidades
Embarazo:

Farmacos: antitiroideos, misoprostol, dcido valproico

Infecciones: varicela, herpes simple

Traumatismos intrauterinos

Placenta: bandas amnidticas, infartos, color (palido),

arteria umbilical Gnica
Presencia de feto papirdceo
Traumatismo obstétrico

Exploracion fisica

Descripcion y localizacion de las lesiones

Otros defectos ectodérmicos
Hipoplasia dental, retraso de la denticion
Nevus cutdneos, hiperpigmentacion, cutis marmorata

Sistema nervioso central: retraso mental, defectos del tubo
neural, paresia

Anomalias oftalmoldgicas: coloboma, miopia, dermoide
epibulbar

Anomalias de extremidades, orejas, corazon

Exploraciones complementarias
Pruebas de imagen
Radiograffa de manos y pies
Radiografia de crineo
TC o RM cerebral
Ecograffa abdominal
Biopsia de piel
Cariotipo
Cultivo/serologias: virus varicela-zoster y herpes simple
Exploracion de otros familiares

conservador con curas oclusivas y antibioterapia topica
parece ser el indicado por su simplicidad?®. Sin embar-
20, no se evitan los riesgos de infeccion o alopecia se-
cundaria, por lo que pueden cerrarse con colgajos loca-
les como se hizo en nuestro recién nacido. En los de-
fectos grandes asociados a defectos 6seos, si se dejan a
su libre evolucion, rapidamente se desarrolla una costra
que al contraerse y secarse da lugar a pequenas hemo-
rragias, que tipicamente preceden a una hemorragia del
seno sagital con una mortalidad del 20%23.

En estos casos se recomienda la intervencion quirtr-
gica precoz para realizar el cierre definitivo mediante
colgajos locales, expansiones tisulares y craneoplastia®4,

La ACC es una caracteristica comin de un grupo muy
heterogéneo de alteraciones mucho mas importantes
que la simplemente cutdnea, por lo que aunque se trate
de una lesion aislada en el cuero cabelludo es necesario
realizar una buena historia obstétrica, una meticulosa
historia familiar y un cuidadoso examen fisico del recién
nacido® (tabla 3).
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