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PALABRAS CLAVE Resumen

Aloinjerto de tejido Introduccion: La aplasia cutis congénita (ACC) es un padecimiento dérmico de presentacion
compuesto; poco frecuente que se caracteriza por la ausencia de piel al nacimiento y se asocia a malfor-
Aplasia cutis maciones craneales, faciales, dérmicas y 6seas. El diagndstico es fundamentalmente clinico.
congénita; Caso clinico: Masculino de 5 dias de vida extrauterina, producto Unico de madre primigesta y
Infante sin antecedentes familiares de relevancia. La exploracion fisica reveld defectos simétricos y

bilaterales en la piel de ambas extremidades inferiores caracterizados por fragilidad cutanea,
costras y Ulceras recubiertas de pseudomembranas, asociados a una disminucion del espacio
interdigital de ortejos de pie izquierdo, retraccion del pie y genu varum. Se manejo con aloin-
jertos de epidermis cultivado in vitro, cuidados generales de las heridas y seguimiento clinico
posterior.

Discusion: La ACC asociada a epidermolisis ampollosa es una de las formas de presentacion
menos frecuente. Es necesario descartar otro tipo de patologias dérmicas. Se recomienda
manejo clinico con cubierta cutanea bioldgica o sintética, prevencion de infecciones, trata-
miento oportuno de las complicaciones y seguimiento clinico.
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Aplasia cutis congenita associated with epidermolysis bullosa

Introduction: Aplasia cutis congenita (ACC) is a skin condition of rare presentation, this disease
is characterized by absence of skin at birth and associated with facial, skin and bone skull

Case report: Male 5 days after birth, unique product of primigravida mother and no family his-
tory of relevance. Physical examination revealed bilateral and symmetrical skin defects of both
lower extremities, the disease is characterized by skin fragility, scabs, and coated pseudomem-
brane ulcers, decreased interdigital space between toes of the left foot, retraction of the foot
and genu varum. It was handled with allograft of epidermis cultured in vitro, general wound

Discussion: ACC associated with epidermolysis bullosa is one of the rarer forms of presenta-
tion. It is necessary to rule out other skin diseases. Clinical management is recommended with
biological or synthetic skin cover, infection prevention, early treatment of complications and

© 2016 Academia Mexicana de Cirugia A.C. Published by Masson Doyma México S.A. This is an
open access article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/licenses/by-
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Antecedentes Caso clinico

La aplasia cutis congénita (ACC) es una malformacion poco
comun que se caracteriza por ausencia de capas de la piel
y tejido celular subcutaneo'. En la poblacion se presen-
tan aproximadamente 1/10,000 recién nacidos, y es mas
comun en el género femenino?. Cordon® describio el primer
caso en 1767. En su etiologia existe evidencia de asocia-
cion con epidermolisis ampollosa, teratégenos especificos,
infecciones intrauterinas, displasia ectodérmica“, anomalias
cromosomicas (trisomia 13), herencia autosémica recesiva
y autosémica dominante en un 35-50% de los casos'. Se han
reportado hasta un 25% de casos asociados a malformaciones
en region craneal, facial, dérmicay 6sea’, ademas de la pre-
sencia de otros sindromes poco comunes, como el sindrome
de Adams-Oliver®, la displasia ectodérmica y la telangiecta-
sia marmorata’.

La forma solitaria de ACC es la mas comun y aparece
principalmente en cuero cabelludo (86%)%, comprometiendo
el craneo subyacente en un 15-20% de los casos’. Otras
regiones que incluyen tronco y extremidades pueden verse
afectadas'?. Diversos métodos de clasificacion han sido pro-
puestos para la ACC. La clasificacién de Frieden® establece
9 subgrupos: afeccién en cuero cabelludo asociado con ano-
malias de extremidades, que incluyen genu varum, nevos
epidérmicos, malformaciones embrionarias, feto papira-
ceo, infartos placentarios, epidermdlisis ampollosa, lesiones
localizadas en extremidades sin aparicion de vesiculas,
lesiones de cualquier region con exposicion a teratogenos
conocidos o asociado a la presencia de sindromes cromoso-
micos.

El diagnostico es clinico; tipicamente las lesiones son
bien delimitadas, no inflamatorias, con un rango de 0.5 a
10 cm en su extensién, pudiendo ser incluso mas grandes'" "2,
El prondstico es bueno a mediano y largo plazo'>', la
mortalidad (20-50%) es proporcional a la extension de las
lesiones'®.

Recién nacido masculino de 40 semanas de gestacion, hijo
Unico de madre en su primera gestacion de 24 anos de edad.
La madre llevo control prenatal e ingesta de complementos
de hierro y acido félico. Sin antecedente de exposicion a
teratogenos, infecciones, historia familiar de enfermedades
de la piel o sindromes cromosomicos.

Al nacimiento tuvo una puntuacion de Apgar 8-9/10. La
placenta, sin alteraciones identificables. Se identifico genu
varum en ambas piernas, pie hendido con flexion interna del
tobillo en ambas regiones plantares, disminucion del espa-
cio interdigital de ortejos de pie izquierdo. Se identificaron
zonas con ausencia de piel en ambas extremidades inferiores
que cubrian la cara interna de ambas tibias con un aspecto
costroso y melicérico en un fondo eritematoso acompainado
de fragilidad cutanea y pseudomembranas (fig. 1). Durante
la primera evaluacion las heridas se cubrieron con un apé-
sito simple. Sin anormalidades clinicas en el examen inicial;
estudios radiologicos y de ultrasonido sin malformaciones.
Todas las pruebas de orina y sangre, asi como las pruebas
de laboratorio que examinan la funcion renal y hepatica,
fueron normales.

Se empled un tratamiento conservador para los primeros
dias de evaluacion con hidratacion, antibioticos y alimenta-
cion por via oral; sin embargo, esto no alivié la condicion.
De acuerdo con la clasificacion de Frieden, se establecio
el diagnostico de ACC asociado a epidermolisis ampollar
(subgrupo 6). Con el fin de acelerar el proceso de curacion
(cicatrizacion) y prevenir la infeccion de la herida, se rea-
liz6 aloinjerto de epidermis cultivada in vitroy la adicion de
factor de crecimiento de la piel durante las curaciones con
colocacion de apositos no adherentes (fig. 2). La estancia
hospitalaria fue de 5 dias, y pasado este tiempo se egreso por
buena evolucion para continuar tratamiento en su domici-
lio. El seguimiento se realiz6 cada mes durante los primeros
6 meses hasta cumplir un ano con el tratamiento.
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Figura1 Lesiones que cubren la cara interna de ambas extre-
midades inferiores. Se observa ausencia de piel con zonas de
aspecto costroso y melisérico en un fondo eritematoso con fra-
gilidad cutanea y pseudomembranas.

Discusion

Como ya se menciono, la ACC es un trastorno de la piel de
origen congénito. Puede ocurrir de forma aislada, como en el
caso descrito, o acompafar a otros sindromes genéticos. La
evidencia reciente sugiere como factores asociados a su ori-
gen la exposicion a tabaquismo materno'®, farmacos como
el metimazol, el diclofenaco sodico, el acido valproico, dro-
gas como Cannabis sativa y cocaina'’. El aspecto clinico de
las lesiones en la ACC es heterogéneo. En algunos casos las

Figura 2 Las lesiones fueron tratadas con aloinjerto de piel,
curaciones y colocacion de apositos no adherentes. En la figura
se observa buena epitelizacion por segunda intencion, libre de
infecciones o complicaciones.

lesiones se forman en fases iniciales de la gestacion para
luego cerrarse, y al nacimiento se muestran como una cica-
triz fibrosa y atréfica con alopecia'®. Las lesiones que se
mantienen hasta el nacimiento se presentan como Ulceras
eritematosas, himedas, con tejido de granulacion y cubier-
tas por finas membranas, como en este caso. La profundidad
de las lesiones puede abarcar todas las capas de la piel con
disminucion del tejido celular subcutaneo, pudiendo afectar
incluso estructuras profundas como musculo y hueso'.

La afeccion no craneal de la ACC se ha reportado entre un
17-30% de los casos®. La asociacion con epidermolisis ampo-
llosa es rara’®. La caracteristica clasica de estas lesiones es
que son simétricas y siguen la linea media de las extremi-
dades, como sucedio en el caso descrito. Una variante poco
comun de la ACC y asociada a distrofia ungueal fue descrita
en 1966 por Bart et al.?'; en nuestro caso se descarto esta
anomalia durante la evaluacion clinica inicial.

El objetivo del tratamiento es acelerar la curacion (epite-
lizacion) cuando existen células basales en la piel y reducir
el riesgo de cicatrices, y la respuesta dependera siempre
de la condicién inicial del paciente??. La mayoria de las
lesiones se curan espontaneamente con tratamiento con-
servador; sin embargo, lesiones grandes y profundas que
afectan las células basales de la piel pueden requerir la
aplicacion de autoinjertos cutaneos o aloinjertos de epider-
mis cultivada cuando existan células basales?. En este caso,
después de establecer el diagnoéstico se informé amplia-
mente a los padres del infante sobre el origen congénito de
las alteraciones cutaneas, quienes autorizaron el manejo no
quirurgico con aloinjertos de epidermis cultivada y la adicion
de factor de crecimiento de la piel durante las curaciones.

Posterior al procedimiento, las heridas epitelizaron al
100% y fueron manejadas de forma conservadora y ambula-
toria sin necesidad de nueva hospitalizacion. El tratamiento
domiciliario permitio la lactancia normal del recién nacido
sin interferir con la vida de sus padres y se previno el
desarrollo de infecciones hospitalarias por microorganismos
resistentes.

La epitelizacion se observo por primera vez en las areas
por fuera de las articulaciones, y aunque las heridas sana-
ron por segunda intencion, esta curacion no dio lugar a

Figura 3  Después de un afo de seguimiento las lesiones han
desaparecido, siendo sustituidas por una cubierta cutanea com-
pleta y sin evidencia de sinequias o complicaciones tardias.
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cicatrices anormales. Cuando la cicatrizacion no ocurre
de forma adecuada es necesario realizar la liberacion de
sinequias, o incluso utilizar equipos de ortesis en etapas pos-
teriores como parte del desarrollo del paciente®. En nuestro
caso, se presento solo ligera hipopigmentacion anormal en
la piel. Las complicaciones mas graves incluyen hemorra-
gia 0 trombosis del seno venoso (en los casos craneales),
infeccion, sepsis y cierre lento de la herida'. Tras un afio
de seguimiento presenté una evolucion muy favorable, con
una cubierta cutanea completa y sin evidencia de sinequias,
ulceraciones, retracciones o alguna otra complicacion que
fuera evidente (fig. 3). El pronostico futuro de este caso se
considera bueno a largo plazo.

Conclusion

La ACC asociada a epidermolisis ampollosa es una de las for-
mas de presentacion menos frecuente de esta enfermedad.
Es necesario descartar otro tipo de patologias dérmicas aso-
ciadas a los cambios observados. Se recomienda un manejo
conservador con aloinjertos de epidermis cultivada, uso de
factores de crecimiento epidérmico, prevencion de infec-
ciones, tratamiento oportuno de las complicaciones y un
seguimiento clinico permanente que asegure una buena evo-
lucion del caso hasta su resolucion.

Responsabilidades éticas

Proteccion de personas y animales. Los autores decla-
ran que los procedimientos seguidos se conformaron a las
normas éticas del comité de experimentacion humana res-
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la Declaracion de Helsinki.

Confidencialidad de los datos. Los autores declaran que
han seguido los protocolos de su centro de trabajo sobre
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