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Resumen Abstract

La aplasia cutis congénita es un trastorno raro y Congenital aplasia cutis is a rare and heterogeneous
heterogéneo con una incidencia estimada de 1-3 disorder, with an estimated incidence of 1-3 cases
casos por cada 10.000 nacimientos. Puede aparecer per 10,000 births. It can appear in isolation or as
de manera aislada o formando parte de varios part of several polymalformative syndromes,
sindromes polimalformativos, observdndose observing autosomal recessive and autosomal
patrones de herencia autosémica recesiva y dominant inheritance patterns. Its treatment is
autosémica dominante. Su tratamiento es controversial and will depend on the size, location,

controvertido y dependera del tamafo, localizacién, degree of involvement of the underlying structures
grado de afectacién de las estructuras subyacentes and risk of potentially fatal complications. Three
y riesgo de complicaciones potencialmente letales. cases are presented with a diagnosis of congenital
Se presentan tres casos con diagndstico de aplasia aplasia cutis, with different degrees of affectation,
cutis congénita, con diferente grado de afectacién, whose healing occurred in utero. A bibliographic

cuya cicatrizacién se produjo intradtero. Se realiz6 review was carried out regarding the presentation of
una revisién bibliografica a propdsito de la three clinical cases, the first 2 with a congenital
presentacién de tres casos clinicos, los 2 primeros aplasia cutis without associated malformation and
con una aplasia cutis congénita sin malformacién the third with a bone defect and other associated
asociada y el tercero con defecto éseo y otras malformations. This series of cases is presented due
malformaciones asociadas. Se presenta esta serie de to the rare and heterogeneous nature of this
casos debido a lo poco frecuente y heterogéneo de condition.
este padecimiento.
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INTRODUCCION

La aplasia cutis congénita (ACC) fue descrita por
primera vez por Cordon en 1767, con dos casos
de ACC en extremidades. La ausencia congénita
de piel de localizaciédn preferente en el cuero
cabelludo, es referido por primera vez por
Campbell en 1826; el cual describié 2 pacientes
con aplasia cutis congénita que afectaba el cuero
cabelludo, uno de los cuales murié por
hemorragia espontanea del seno sagital superior.
En 1833, Billard describié el defecto craneal
asociado a este padecimiento.*?3%

Es un trastorno poco frecuente y heterogéneo,
con una incidencia estimada de 1-3 casos por
cada 10.000 nacimientos. La aplasia cutis
congénita es tipicamente esporadica, pero se
han notificado casos autosémicos dominantes y
con menos frecuencia autosémicos recesivos, por
lo que deben buscarse los antecedentes
obstétricos y familiares y por asesoramiento
genético buscar miembros de la familia con igual
afeccién. No hay predileccion racial o sexual,
excepto si esta asociada esta Ultima con un

sindrome de malformacion ligada al cromosoma
X.(5’6’7’8'9)

Se han informado tasas de mortalidad que
oscilan entre el 20 y el 55 % en asociacién con
grandes areas de ACC del cuero cabelludo, a
menudo secundaria a hemorragia del seno
sagital, complicaciones quirlrgicas, infecciéon o
defectos congénitos asociados.®

La principal hipotesis fisiopatoldgica sobre la ACC
es que el mecanismo subyacente radica en la
ruptura inducida por la tensién de la piel
suprayacente que se produce entre las 10 y 15

semanas de gestacién, cuando se produce un
crecimiento cerebral rapido junto con la direccion
y el patrén del cabello lo que explica la alta
incidencia de lesiones en el vértice del créneo.
Por otra parte, la ruptura y la formacién de
bandas amnidticas pueden ser la causa de ACC.
Ademads, se incluyen otras proposiciones:
traumatismos intrauterinos, compromiso vascular,
infecciones maternas y por el uso de
medicamentos. (71011

El ultrasonido puede predecir la probabilidad de
tener una aplasia cutis en el Utero, aunque
depende del paciente. Se plantea que la aplasia
cutis congénita es una causa rara de aumento de
la alfafetoproteina prenatal.®

Esta afeccidn se caracteriza por la ausencia de
epidermis, dermis, y en ocasiones, tejido celular
subcutdneo y hueso. Su localizacién mas habitual
es el cuero cabelludo, encontrandose un defecto
6seo subyacente en el 15-20 % de los casos."?

Por lo general puede manifestarse como un
defecto Unico del cuero cabelludo, pero también
puede afectar cualquier otra regién corporal. En
algunos casos la ACC se asocia a otras anomalias
fisicas o sindromes malformativos.®

Se han propuesto varios sistemas de clasificacion
(Demmel 1975, Sybert 1985, Frieden 1986,
Kuster y Traupe 1988, Gorlin y cols. 1990 y Evers
y cols. 1995) en un intento por aclarar la
herencia, asociaciones, patrones y causas de
ACC. Frieden desarrolléd el esquema de
clasificacion mas ampliamente aceptado para el
ACC con una categorizaciéon basada en la
ubicacién, el patrén, la herencia, las
malformaciones asociadas, los teratégenos y los
sindromes.® ¥ (Tabla 1).
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Tabla 1. Clasificacién de Frieden para la aplasia cutis congénita (ACC)®

Tipo

Caracteristicas

Herencia

I ACC en cuero cabelludo sin anomalias asociadas

HAD o esparadica

Falanges hipoplasicas o ausentes

politelia

I ACC en cuero cabelludo con malformaciones en extremidades:
Sindrome de Adams Oliver (aplasia distal extremidades)

Cutis marmorata telangectasica, he mangiomas, malformacion arteriovencsa craneal,

HAD

11l
retraso mental, opacidad corneal,..)

ACC asociado a nevus epidérmico u organoide y problemas neurologicos (convulsiones,

Esporadica

ACC asociado a malformaciones embriclogicas: mielomeningocele, porencefalia,
angiomatosis leptomeningea, disrafia espinal, gastrosquisis

Segln el trastorno

ACC asociado a feto papirdceo e infartos placentarios

Esporadica

Vi

ACC en extremidades inferiores asociada con epidermolisis bullosa

HAD o HAR

Vil

ACC en extremiades inferiores sin epidermalisis bullosa

HAD o HAR

Vil

ACCcausada por teratogenos: enfermedades viricas, farmacos (metamizol, carbimazol)

Adquirido

ACC asociado a malformaciones

Trisomia 12 (sindrome de Patau)

4p- (sindrome de Wolf-Hirschhorn)
Sindrome de lohanson-Blizzard

Sindrome de Clotz (displasia dérmica focal)
Disrupcion de bandas amnidticas
Sindrome de Kabuki

Disgenesia gonadal XY

Variable

ACC: aplasia cutis congenita; HAD: herencia autosomica dominante; HAR: herencia autosdmica recesiva,

Su diagndstico no es siempre simple. En
ocasiones es posible tener una sospecha prenatal
mediante el estudio ecografico en las ultimas
semanas de gestacién, aunque el diagndstico de
esta enfermedad sera esencialmente clinico y
postnatal. El pronéstico depende de la superficie
afectada, del grado de profundidad y la
existencia de complicaciones.®®

La ACC puede aparecer en cualquier parte del
cuerpo, sin embargo, en el 84 % de los casos, el
defecto se encuentra en el cuero cabelludo y
suele ser solitario, presentdndose como una
lesiéon oval o circular, solitaria, sin pelo, bien
delimitada de 1-2 cm y localizada en vertex. Esta
erosion puede ser superficial o presentarse como
una ulceracion, o bien como una placa cicatricial
atréfica o hipertréfica cuando se ha producido su
reparacién intradtero. La profundidad de la
Ulcera es variable, puede afectar solamente la
epidermis o la dermis superior, o extenderse
hasta la dermis profunda, el tejido subcutaneo, y
raramente al periostio, el craneo y la duramadre.
Las lesiones ajenas al cuero cabelludo pueden
incluir la afectacién del tronco y/o las
extremidades y suelen ser bilateralmente
simétricas, pero también se ha informado una

distribucién asimétrica. Aunque la mayoria de los
defectos son pequefios y superficiales,
aproximadamente un 20 % de los casos incluye
ausencia de hueso.®*

Actualmente no existe un consenso sobre el
manejo terapéutico de la ACC. Su tratamiento va
a depender del tamafo, localizacién, grado de
afectacion de estructuras subyacentes y riesgo
de complicaciones potencialmente letales como
la hemorragia del seno sagital, meningitis o
alteraciones hidroelectroliticas. El enfoque
multidisciplinario debe ser empleado para
obtener resultados 6ptimos.®?

En estadios iniciales el tratamiento es
conservador, sin embargo, en algunos casos hay
necesidad de realizar cirugia reconstructiva. Para
el tratamiento conservador se recomienda evitar
la manipulacién innecesaria de la zona afectada
y se enfoca a prevenir la infeccién de las lesiones
y mantener una adecuada hidrataciéon con un
ambiente dptimo para su eficaz cicatrizacion.®*?

Se presenta esta serie de casos debido a lo poco
frecuente y heterogéneo de este padecimiento y
su baja incidencia.
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PRESENTACION DE LOS CASOS

Caso 1

Se presenta el caso de un lactante de 9 meses
de edad, de sexo masculino, de color de piel
negra, hijo de padres no consanguineos, de
procedencia urbana, producto de un embarazo
gue cursé con anemia por lo que requirid
transfusién en el tercer trimestre, parto eutécico,
pretérmino, con ruptura prematura de las
membranas (RPM) de 72 horas de evolucién a las
31,3 semanas y peso de 1550 gramos, Apgar 8-9
por carné de vacunacion.

Al nacer se le diagnosticd una aplasia cutis
congénita (ACC) con defecto éseo. Se solicitd
interconsulta con el Servicio de Neurocirugia, se
ingresé en el Servicio de Neonatologia y a las 3
horas de nacido comenzdé con convulsiones,
iniciandose tratamiento con fenobarbital.
Requirié ventilacién mecdanica durante 72 horas,
presentd una hemorragia intraventricular Grados
1-2 y una enfermedad de la membrana hialina
Grado 2-3, ademas presenté un ictero fisioldgico
agravado, por lo cual requirié fototerapia y
transfusién en 2 ocasiones. El paciente
permanecié hospitalizado 45 dias, pendiente de
tratamiento neuroquirtrgico para la correcciéon
del defecto dseo y seguimiento en consulta de
neurodesarrollo. (Figura 1).

Figura 1. Lactante de 5 meses de edad
con diagnostico de aplasia cutis congénita

Ademas, presentd polidactilia izquierda. A los 5
meses fue remitido a consulta de nutriciéon por
pobre ganancia de peso en los 2 Ultimos meses
de vida.

Historia gestacional: primogénito, vardn,
pretérmino con peso adecuado.

Antecedentes patoldgicos personales (APP):

convulsiones neonatales, hemorragia IV, con
presencia de enfermedad de membrana hialina
(EMH), ictero agravado, ACC con defecto dseo.
Arbol genealégico: madre con ACC con defecto
dseo.

Tias por la linea materna con polidactilia. (Figura
2).
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Figura 2. Presencia de polidactilia en la mano
izquierda

Examen fisico
1. Evaluacion nutricional inicial:
Peso: 5 Kg P/E: 3-10 Percentil.
Talla: 61cm T/E: por debajo del 3er Percentil.
CC: 41cm P/T: por debajo del 3er Percentil.
Edad: 5 meses Pi: 6,4Kg.

2. Datos positivos al examen fisico.

= Craneo: presencia de defecto éseo en region
occipital izquierda, con aplasia cutis y pequefio
aumento de volumen en region central de la
lesion.

= Hipotonia ligera.

o Polidactilia izquierda.

Estudios por imagenes:

Ecografia transfontanelar: mostré discreta
dilatacion de los ventriculos laterales.

VLD: 5,4 mm. VLI: 5,0 mm. CIH: Ensanchada.

Defecto dseo.
Ultrasonido (UTS) abdominal: normal
Ecocardiograma: normal

Tomografia axial computarizada (TAC) de craneo:
mostré atrofia cortical.

Resonancia magnética (RMN) de craneo: se
constaté el defecto éseo, presencia de pequefio
encefalocele.

Se le plantean entonces los siguientes
diagnésticos: lesién estatica del sistema nervioso
central, de posible etiologia prenatal, aplasia
cutis con defecto 6seo subyacente, encefalocele
y polidactilia y una desnutricién P-E.

Se decidié realizar sequimiento multidisciplinario
con especialistas de nutricién, neurocirugia,
neurologia y fisiatria.

Cuando se logré la recuperacién nutricional del
paciente se aplicé cirugia correctora del defecto,
se realizd la exéresis de la lesién y se colocd un
colgajo de piel para el cierre. (Figura 3).
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Figura 3. Paciente con 2 meses de operado

Caso 2

Se presenta el caso de un paciente de 3 afios de
edad, de sexo masculino, de color de piel negra,
hijo de padres no consanguineos, de procedencia
urbana, producto de un embarazo que cursé sin
alteraciones, parto distécico por cesarea (iterada
anterior), a las 40,5 semanas, peso insuficiente al
nacer de 2 700gr. Con lesién en cuero cabelludo
desde el nacimiento. Mostré un desarrollo
psicomotor normal. Con poca ganancia de peso
desde los 9 meses de edad por lo que fue
remitido a consulta provincial de nutricién.

Examen fisico

1. Evaluacion nutricional inicial:

Peso: 11 Kg P/E: 3-10 Percentil.

Talla: 84 cm T/E: por debajo del 3er Percentil.
CC: 47cm P/T: 10-25 Percentiles.

Edad: 3 afios Pi: 12,0 Kg.

2. Datos positivos al examen fisico:

Craneo: lesidn cicatricial hipertréfica del cuero
cabelludo. (Figuras 4y 5).
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Figuras 4 y 5. Paciente con lesion en cuero cabelludo desde el nacimiento

Estudio por imagenes:

Ecografiatransfontanelar al nacimiento: normal.
Ecocardiograma: normal.
Ultrasonido (UTS) abdominal: normal.

Historia gestacional:

Varén, con peso insuficiente al nacer.

Antecedentes patoldgicos personales (APP): no
refiere.

Arbol genealégico: nada a sefialar.
Se le plantea entonces los siguientes

diagndsticos: la presencia de una aplasia cutis
congénita Tipo I, con una desnutriciéon P-E. Con

evaluacién por dermatologia y seguimiento
nutricional.

Caso 3

Se presenta el caso de un recién nacido de 15
dias, de sexo masculino, de color de piel blanca,
hijo de padres no consanguineos, de procedencia
urbana, producto de un embarazo que cursé con
infeccién vaginal en el ler trimestre, para lo cual
llevd tratamiento, parto eutdcico a las 39, 2
semanas. Peso al nacer 3 600 gramos. Llegé a
consulta de pediatria constatdndose al examen
fisico una lesién cicatricial del cuero cabelludo y
soplo sistélico en borde esternal izquierdo bajo,
con evaluacion con el Servicio de Dermatologia,
se planted una aplasia cutis y se le diagnosticé
en el Servicio de Cardiologia una comunicacién
interventricular (CIV) pequefia sin repercusién
hemodinamica. (Figura 6).
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Examen fisico

1. Evaluacién nutricional inicial
Peso: 3 600 g P/E: 75 Percentil.
Talla: 51cm T/E: 50 Percentil.

CC: 32cm P/T: 50-75 Percentiles.
Edad: 15 dias. Pi: 4,0 Kg.

2. Datos positivos al examen fisico.

o Craneo: presencia de una lesién cicatricial en

Figura 6. Recién nacido 15 dias con ACC

Figura 7. Ecocardiograma con CIV subadrtica perimembranosa

vertex del cuero cabelludo. Fontanelas
normotensas.

= Aparato cardiovascular mostré un soplo
sistélico en borde esternal izquierdo bajo II-111/VI
que se irradia transversalmente.

Estudio por imagenes:

Ecografiatransfontanelar: normal.

Ecocardiograma: mostré un ligero aumento de
las cavidades izquierda, defecto del tabique
interventricular de 3 mm en su porcién
membranosa subadrtica. (Figura 7).
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Ultrasonido (UTS) abdominal: normal.

Historia gestacional

Primogénito, varén, con peso adecuado.

Antecedentes patoldgicos personales (APP):
Comunicacién interventricular (CIV) sin
repercusién hemodindmica, ACC.

Arbol genealégico: Nada a sefalar.

Se le plantea entonces los siguientes
diagndsticos: una aplasia cutis congénita Tipo |,
una CIV subadrtica perimembranosa. Se decidid
realizar seguimiento con cardiologia.

DISCUSION

La ACC es una caracteristica comin de un grupo
muy heterogéneo de alteraciones mucho mas
importantes que la simplemente cutédnea, por lo
gue es necesario realizar una buena historia
obstétrica, una meticulosa historia familiar y un
cuidadoso examen fisico del recién nacido
asociado a una bateria de pruebas
complementarias que permitan descartar
malformaciones asociadas.®

La ACC solitaria en el cuero cabelludo, es la
forma de presentacion clinica mas frecuente.
Puede presentarse como una erosion superficial
o0 ulceracion, o bien como una placa cicatricial
atréfica o hipertréfica cuando se ha producido su
reparacién intradtero, como ocurrié en los casos
presentados en esta serie.

En un reporte de veintiddés casos de ACC
publicada por Betancourth-Alvarenga y cols. se
constatd que las lesiones variaban de 1 cm a 14
cm. Dieciocho casos presentaron lesiones en el
cuero cabelludo, 3 en extremidades y uno en
tronco.®

Su etiopatogenia se desconoce, aunque se ha
propuesto que la ACC resulta del desarrollo
interrumpido o la degeneracién de la piel durante
la gestacién.® Almeida y cols. presentaron una
serie de cinco casos que ocurrieron en un
periodo muy breve de tiempo (4 meses) y sin
relacién aparente. En todos los casos los padres
eran mayores de 35 afos y no habia
antecedentes de enfermedad materna o
exposicién a farmacos durante el embarazo.®

En los casos presentados en este estudio solo se
identificaron factores genéticos en 1 caso y en

los otros dos no se logré identificar los
mecanismos por los cuales se produjo la lesién.

La heterogeneidad en los detalles anatémicos y
clinicos combinados con las recomendaciones
publicadas, a menudo contradictorias sobre el
manejo, confunden la toma de decisiones. En
aquellos casos con ACC compuesta, el
tratamiento quirdrgico precoz con colgajos de
rotacién del cuero cabelludo se realiza cuando se
piensa que es seguro quirdrgica vy
anestésicamente, mientras que el injerto de
hueso primario de los defectos craneales es
mejor evitarlos, ya que incluso los grandes
normalmente se osifican por completo o dejan
solo pequefios huecos 6seos de tamafio no critico.
Este enfoque tiene una tasa relativamente baja
de complicaciones, minimizando la estancia
hospitalaria, proporcionando una funcién vy
estética satisfactorias, al reducir el tiempo
necesario para asegurar el cierre de la herida.”

En la serie de veintidés casos se realizé
tratamiento conservador en 9 pacientes y
quirurgico en 13 (8 cierres primarios, 2 plastias,
2 injertos cutdneos y un colgajo).*

En el caso 1 de esta serie (ACC con defecto 6seo)
la cirugia correctora definitiva se realizé cerca de
su primer afio de vida, mejorando el prondstico.

La identificaciéon temprana de la lesién, asi como
la bUsqueda de otros sindromes malformativos
que pudieran asociarse permitird que el equipo
conformado por neonatdlogos, genetistas,
dermatélogos, neurocirujanos, cirujanos estéticos
y otras especialidades afines, tracen estrategias
para evaluar la mejor conducta en cada uno de
los casos. Aunque la ACC es tipicamente
esporadica se recomienda asesoria genética para
las familias afectadas por esta enfermedad por la
presentacion de casos con herencia autosémica
dominante o recesiva.

Conflicto de intereses: |los autores declaran la
no existencia de conflicto de intereses
relacionados con el estudio.
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