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Aplasia cutis congénita
de calota

Aplasia cutis congenita
of the scalp

RESUMEN

La aplasia cutis congénita es una alteracion
presente al nacimiento, caracterizada por un
defecto focal de piel y en ocasiones de estructuras
subyacentes, de localizacion variable pero mas
frecuente en el cuero cabelludo. La etiologia es
desconocida y presenta cierto predominio por el
sexo femenino. Se presenta como un defecto Gnico
o multiple, de forma aislada o formando parte de
sindromes mids complejos de caracter familiar y, en
menor medida, de caricter espontaneo. Fl
pronostico y el tratamiento dependen de la
extension y profundidad de las lesiones.

PALABRAS CLAVE

Aplasia cutis congénita. Recién nacido. Defecto de
calota.

ABSTRACT

Aplasia cutis congenita (ACC) is a skin defect
present at birth affecting a focal area and
sometimes underlying structures. Localization varies
but the most frequently affected area is the scalp.
The etiology is unknown and females are more
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commonly affected than males. This entity can
manifest as a solitary defect or as multiple lesions.
ACC can occur as an isolated defect, but can also
be associated with other, more complex familial
syndromes; sporadic cases are less frequent.
Prognosis and treatment depend on the size and
depth of the lesions.

KEY WORDS

Aplasia cutis congenita. Newborn infant. Scalp
defect.

INTRODUCCION

La aplasia cutis congénita (ACC) consiste en un
defecto focal de piel presente al nacimiento que
puede afectar a cualquier parte de la superficie cor-
poral y es mas frecuente en el cuero cabelludo.

En la primera descripcion de este desorden del
desarrollo, realizada por Cordon!' en 1767, el defec-
to se localizaba en las extremidades inferiores. En
1826 Campbell? describid por primera vez esta afec-
cion localizada en el cuero cabelludo?.

La incidencia de esta enfermedad oscila en 1-
3/10.000 nacidos vivos>*. Todavia no se ha descrito
una etiologia Unica, aunque en algunos casos se en-
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cuentra asociado a otras malformaciones. La mayo-
ria de los casos son esporadicos, aunque existe in-
fluencia familiar, sobre todo de herencia autosomica
dominante, y es mas infrecuente la herencia autoso-
mica recesiva.

El tratamiento sera de inicio conservador, reser-
vando el tratamiento quirirgico para los casos que
cursen con complicaciones o en los que el defecto
comprometa una amplia zona o estructuras vitales
subyacentes.

Presentamos el caso de un recién nacido con
ACC en la calota, sin otras malformaciones asociadas
ni historia familiar de lesiones cutianeas.

CASO CLINICO

Gestante de 29 anos, que ingresd en nuestro ser-
vicio por amniorrexis a las 38 semanas de gestacion.
La paciente no referia antecedentes médicos ni qui-
rargicos de interés, Gnicamente tabaquismo (2 ciga-
rrillos/dia en el momento del ingreso). No existia
historia familiar de lesiones cutdneas o malformacio-
nes. Como antecedente obstétrico presentd un abor-
to espontidneo completo en 2004, que no preciso le-
grado. El control gestacional fue realizado en el
tocologo del area de salud extrahospitalaria, donde
las ecografias obstétricas seriadas fueron normales,
los controles analiticos (bioquimica, hemograma y
serologias) también normales, con triple cribado y
O’Sullivan negativos. El cultivo vaginorrectal no de-
tectd crecimiento para Streptococcus agalactiae. Du-
rante el embarazo no habia ingerido farmacos, salvo
hierro, acido félico y calcio.

Se traslad6 a la paciente a dilatacion con el
diagnostico de parto en curso, donde los periodos
de dilatacion y de expulsivo evolucionaron favora-
blemente. A la exploracion se objetivd un defecto
de calota fetal, por lo que no se consider6 la mo-
nitorizacion interna para el control fetal. El patron
del registro cardiotocografico fue tranquilizador en
todo momento. Se decidié el traslado de la pa-
ciente a quirbfano para un parto eutdcico, por el
posible defecto de calota fetal y un correcto con-
trol por parte del servicio de pediatria. Nacidé un
varon, con un peso de 2.570 g, una puntuacion en
la prueba de Apgar de 9-10 y con pH de arteria
umbilical de 7,30. La placenta era de aspecto nor-
mal.

Figura 1. Fotografia de la malformacion descrita.

En la exploracion inmediata del recién nacido, se
observo una aplasia cutis de cuero cabelludo y se
decidio su ingreso en el servicio de neonatologia. La
lesion consistia en una tlcera con bordes en saca-
bocados, localizada en la region medial de parieta-
les y vértex, de 3 cm de diametro de tamano, con
una zona de 1 cm de necrosis superficial en lado iz-
quierdo. El defecto afectaba a la piel y las estructu-
ras subyacentes, con integridad de la duramadre. La
piel circundante tenia buen color, sin zonas cruen-
tas (fig. 1). No se observd ninguna otra lesion cuta-
nea y el resto de la exploracion fisica era normal. Se
tomaron cultivos del recién nacido (hemocultivo,
exudado 6tico, frotis nasal, exudado umbilical, exu-
dado ocular) y todos fueron negativos; se realizaron
analiticas seriadas, que fueron normales.

Se inicid tratamiento conservador, que consistio
en limpieza de la zona afectada con solucion acuo-
sa de clorhexidina y aplicacion posterior de poma-
da antibidtica (mupirocina) y aposito de Tulgrasum
antibiotico para evitar la sobreinfeccion. Dada la co-
rrecta evolucion con el tratamiento conservador, se
indic6 continuar con esta pauta de forma ambulato-
ria con controles seriados. En posteriores revisiones
se observd una buena cicatrizacion del defecto de
calota, que completo la epitelializacion a los 2 me-
ses del nacimiento, con alopecia residual en zona
occipitoparietal.

Durante su ingreso, se detectd un soplo I-II/IV;
mediante ecocardiografia se diagnostico de comuni-
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ESQUEMA APLASIA CUTIS

Tejido de Ulceracion
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Aracnoides Crineo

Figura 2. Esquema de la malformacion.

cacion interauricular del ostium secundum de 4 mm.
En la arteria pulmonar presentaba una ligera acele-
racion del flujo, no significativa. En controles poste-
riores el problema cardioldgico permanecié estable
y se decidi6é control en 3 afos.

DISCUSION

La ACC es una alteracion presente al nacimiento,
de escasa incidencia y cierto predominio por el se-
xo femenino’®. Aparece como una lesion de tamano
variable caracterizada por la agenesia de epidermis
y anejos, con ausencia total o parcial de la dermis.
En ocasiones puede afectar a las estructuras subya-
centes, como tejido celular subcutaneo, fascia, mus-
culo y hueso, que son hipoplasicos o pueden estar
ausentes (fig. 2). Histologicamente se observa una
delgada capa de colageno, sin epitelio suprayacente
ni estructuras de anejos cutaneos.

La lesion puede distribuirse por toda la superficie
corporal, habitualmente siguiendo la linea media; el
80% se localiza en el craneo y el vértex es el lugar
de aparicion mas frecuente®>”7, donde se asocia en
un 15-30% de los casos a un defecto 6seo craneal e
incluso de duramadre. Otras localizaciones son, por
orden de frecuencia, brazos, rodillas, ambas caras
del tronco y nuca. En un 25% de los casos se aso-
cia la lesion del cuero cabelludo con lesiones en el
tronco o las extremidades>®.

La ACC se presenta como un defecto Gnico o
multiple, de forma aislada o formando parte de sin-
dromes mas complejos de caracter familiar y, en me-
nor medida, de caracter espontaneo.

Prog Obstet Ginecol. 2008;51(7):426-31

Por ello, toda lesion filiada como ACC debe
atenderse desde una doble vertiente: como defecto
local susceptible de complicaciones hemorragicas e
infecciosas principalmente® y, por otro lado, como
una manifestacion clinica en el contexto de un tras-
torno que puede asociar alteraciones metabolicas,
genéticas o malformaciones estructurales a otros ni-
veles.

Se plantean varias hipotesis que pretenden expli-
car el origen de este defecto congénito; si bien la
etiopatogenia supone un aspecto todavia sin aclarar.
Entre las posibles causas se contemplan la presencia
de bridas intracavitarias de origen infeccioso (vari-
cela y herpes simple)?, responsables de la creacion
de adherencias amnidticas con la cabeza fetal y el
consecuente arrancamiento cutineo de esa zona. Sin
embargo, la presencia de placentas normales en la
mayoria de los casos desacredita esta teoria.

La mayoria de los casos de ACC se describe co-
mo lesiones de aparicion espontanea, sin otras alte-
raciones asociadas, si bien cuando el defecto es de
localizacion craneal se ha observado una mayor aso-
ciacion a un patron familiar (hasta un 40% de los ca-
sos) de herencia autosémica dominante con expre-
sion variable en la mayoria de ellos. Se han
notificado otros patrones de herencia. Cuando la
ubicacion es extracraneal, el caricter hereditario no
estd tan claro’.

Se cuestiona un origen teratdgeno asociado a far-
macos como los antitiroideos (metimazol y carbima-
zol), misoprostol (prostaglandina E2), acido valproi-
co, heparinas no fraccionadas y benzodiazepinas
administradas en primer trimestre®>°. Sin embargo,
no se encuentra este antecedente en todos los casos.

Stephan et al'® explican la ACC del vértex como
el resultado de una rotura de la piel y los tejidos
subyacentes por sobredistension secundaria al rapi-
do crecimiento del craneo y el cerebro fetal.

Distintos autores han planteado la posibilidad de
considerar la ACC como un defecto de cierre del tu-
bo neural. Sin embargo, recientes publicaciones in-
cluyen en este grupo Gnicamente a una variante del
defecto, la aplasia congénita bullosa cuyo contexto
clinico y pronostico es igual al de la ACC, pero con
una histologia y marcadores bioquimicos similares a
los presentes en encefaloceles y mielomeningoce-
les!112

Actualmente, el mecanismo etiopatogénico mas
aceptado es el de caricter vascular. La ACC se con-
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Tabla 1. Clasificacion de Sybert de la aplasia cutis congénita (ACC)
Tipo Definicion Herencia
I ACC limitada a cuero cabelludo Esporadica y familiar (autosémica dominante con penetrancia
incompleta, expresion variable intrafamiliar)
I ACC que afecta al cuerpo con o sin afeccion Esporadica y familiar (autosomica dominante con penetrancia
del cuero cabelludo reducida o autosOmica recesiva)
1A ACC que afecta al cuerpo con o sin afeccion
de extremidades
il ACC limitada al cuero cabelludo con o sin afeccion Esporadica y familiar (autosémica dominante)
de las extremidades
v ACC asociada a epidermolisis bullosa
(letal, distrofica o simple)
IVA Sindrome de Bart, con defectos cutaneos localizados, AutosOmica dominante

ampollas recidivantes en piel y mucosas
y alteraciones ungueales

sidera una lesion cicatricial de origen isquémico. La
alteracion vascular puede ser consecuencia de facto-
res genéticos O espontaneos, intrinsecos o extrinse-
cos. Esta teoria explicaria claramente asociaciones
descritas, tales como embarazo gemelar con un feto
papiraceo y el otro afecto de ACC (por paso de
tromboplastina fetal de una circulacion a otra)?, ma-
yor incidencia del defecto en hijos de madres con-
sumidoras habituales de cocaina y anfetaminas (sus-
tancias vasoconstrictoras)>”>.

La imagen de las lesiones de la ACC es muy di-
versa. Habitualmente, presentan un contorno oval
irregular y un tamano variable que condicionard en
gran medida el pronoéstico del cuadro. Si el defecto
se produce en las primeras fases de la gestacion, tras
el nacimiento ofrece el aspecto de una zona cicatri-
cial atrofica con una alopecia asociada. Cuando el
origen es posterior, se presenta como una Ulcera de-
nudada con tejido de granulacion en los bordes y
una base que depende de la persistencia de los dis-
tintos tejidos®. En nuestro caso, la lesion aparece co-
mo una Ulcera con bordes en sacabocados cuyo fon-
do lo constitufan las meninges, que quedaban al
descubierto por la agenesia completa de la region
medial de ambos parietales, lo cual ocurre en el 20%
de los casos descritos®>.

La mayoria de los cuadros de ACC se manifiestan
como lesiones en la superficie corporal, sin ningin
otro desorden asociado. Un 10% de los casos apare-
ce asociado a otras alteraciones. Las mds frecuentes
son las malformaciones de las extremidades (sindac-

tilia, pie zambo, acortamiento, deformacion o age-
nesia de huesos largos, etc.) y el labio leporino. En
menor numero se han documentado casos asocia-
dos a alteraciones craneales y cerebrales (acrania
parcial, hidrocefalia, holoprosencefalia), onfalocele,
malformaciones cardiacas (fundamentalmente coar-
tacion de aorta'®), renales y otras manifestaciones
dérmicas (epidermolisis bullosa, alteraciones ungue-
ales, etc.). En un pequefno porcentaje, la ACC aso-
ciada a otras manifestaciones se ajusta a la descrip-
cion de un sindrome conocido, habitualmente de
caracter hereditario, por ejemplo, sindrome de
Adams-Oliver (ACC en vértex asociado a defectos
transversales de las extremidades), sindrome de Jo-
hanson-Blizzard y el sindrome de Bart>*. El 25% de
los pacientes afectados de trisomia 13 y 15 presen-
tan lesiones de ACC’. Sin embargo, la mayoria de
estas asociaciones de sintomas no se ajustan a nin-
gun cuadro previamente documentado.

Las dos clasificaciones de la ACC mas ampliamen-
te difundidas categorizan el defecto segin aparezca
de forma aislada o asociado a otras manifestaciones.
La clasificacion de Sybert', y posteriormente la de
Frieden'®, fueron publicadas en 1985 y 1986, respec-
tivamente (tablas 1 y 2). En nuestro caso, la ACC se
asocia a una comunicacion interauricular, que no
aparece en ninguna de ellas por lo que se incluye
dentro del tipo T de Sybert o del grupo 1 de Frieden.

El diagnostico de la ACC suele ser posnatal, ya
que su identificacion mediante ecografia prenatal re-
sulta muy complicada; no obstante, debe incluirse
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Tabla 2. Clasificacion de Frieden de la aplasia cutis congénita (ACC)

Grupo Definicion Herencia

1 ACC en cuero cabelludo sin anomalias multiples Autosomica dominante y esporadica

2 ACC en cuero cabelludo con anomalias de las extremidades Autosomica dominante
(extremidades reducidas, sindactilia, pie zambo, falta o distrofia de unas)

3 ACC en cuero cabelludo con nevos epidérmicos u organoides asociados Esporadica

4 ACC sobre malformaciones embrionarias (mielomeningocele, disrafia Depende de la afeccion fundamental
espinal, gastrosquisis, angiomatosis leptomeningea, estenosis craneal)

5 ACC con feto papiraceo o infartos placentarios asociados Esporadica

6 ACC asociada con epidermolisis ampollar Depende del tipo de epidermolisis ampollar

7 ACC localizada en extremidades sin aparicion de vesiculas Autosomica dominante o recesiva

8 ACC causada por teratogenos (metimazol, varicela, herpes simple) No es hereditaria

9 ACC relacionada con sindromes de malformacion (trisomia 13, Depende del sindrome

sindrome 4p, sindrome de Johanson-Blizzard, displasias ectodérmicas,

hipoplasia dérmica focal, sindrome de bandas amnioticas)

en el diagnostico diferencial de gestaciones con al-
fafetoproteina y seudocolinesterasa aumentadas en
suero materno y liquido amniético con valores de
acetilcolinesterasa y ecografia normales!!.

Tanto el pronoéstico como la conducta terapéutica
estaran condicionados por el tamano, la profundi-
dad y la ubicacion de la lesion, asi como por la pre-
sencia de malformaciones asociadas.

Las lesiones de pequefio tamano que no dejan al
descubierto estructuras comprometidas y tienen baja
probabilidad de complicaciones se tratan de forma
conservadora con curas locales oclusivas y antibio-
terapia topica o sistémica. La reepitelializacion a par-
tir de los bordes del defecto tarda en completarse de
1 a 3 meses después del nacimiento, con alopecia

residual posterior. Se debe valorar la posibilidad de
cubrir el defecto con colgajos locales con el fin de
acelerar la recuperacion y mejorar el resultado esté-
tico. El tratamiento de las lesiones amplias con de-
fectos 6seos asociados o con alto potencial de com-
plicaciones graves es, sin embargo, un punto
controvertido hasta el momento, debido a la escasa
experiencia con los resultados. La conducta conser-
vadora conlleva una mortalidad del 20%° secundaria
a hemorragias y tromboembolias sépticas del seno
venoso sagital. Por otra parte, el tratamiento quirQr-
gico agresivo y temprano mediante craneoplastias e
implantes cutineos implica un riesgo importante de
hemorragia cerebral intra y postoperatoria inmedia-
ta'®,

BIBLIOGRAFIA

1. Cordon M. Extrait d'une lettre au sujet de trois enfants de la
méme mere nés avec partie des extrémités denuée de peau.
J Méd Chir Pharm. 1767;26:556-7.

2. Campbell W. Case of congenital ulcer on the cranium of a fe-
tus, terminating in fatal hemorrage on the 18th day after birth.
J Med Sci (Edimb). 1826;2:82.

3. Moros Pena M, Labay Matias F, Valle Sanchez T. Aplasia cutis
congénita en un recién nacido: revision etiopatogénica y acti-
tud diagnostica. An Pediatr (Barc). 2000;52:453-6.

Prog Obstet Ginecol. 2008;51(7):426-31

4. Jabbar A, Djoudi D. Aplasie cutanée congénitale du vertex
chez le nouveau-né. Arch Pédiat. 2002;9:972-8.

N

. Martinez-Lage J, Almagro MJ, Lopez Herniandez F, Poza M.
Aplasia cutis congenita of the scalp. Case report. Child’s Ner-
vous System. 2002;18:634-7.

6. Verhelle NAC, Heymans JP, Deleuze G. Abdominal aplasia cu-
tis congenita: case report and review of the literature. J Pe-
diatr Surg. 2004;39:237-9.



10.

11.

Rubio Cuesta P et al. Aplasia cutis congénita de calota

. Casanova D, Amar F, Bardot J, Magelon G. Aplasia cutis con-

genita, report on a 5 family cases involving the scalp. Plast
Reconstr Surg. 1995;95:214-5.

. Yang JY, Yang WG. Large scalp and skull defect in aplasia cu-

tis congenita. Br J Plast Surg. 2000;53:619-22.

. Sharif S, Hay CRM, Clayton-Smith J. Aplasia cutis congenita

and low molecular weight heparin. BJOG. 2005;112:256-8.
Stephan MJ, Smith DN, Ponzi JW, Alden FR. Origin of scalp
vertex aplasia cutis. J Pediatr. 1982;101:850-3.

Gerber M, Veciana M, Towers GV. Aplasia cutis congenita: A
rare cause of elevated oa-fetoprotein leves. Am J Obstet Gy-
necol. 1995;172:1040-1.

12.

13.

14.

15.

16.

Colon-Fontanez F, Fallon S, Newbury R, Eichenfield L. Bullous
aplasia cutis congenita. ] Am Acad Dermatol. 2003;48:895-8.
Bruel H, Poinsot J, Chabrolle JP, Layet V. Association d’une
aplasie cutanée congénitale et d’'une coarctation de l'aorte: as-
sociation fortuite? Arch Pédiatr. 1999;6:1193-5.

Frieden IJ. Aplasia cutis congenita: a clinical review and pro-
posal for classification. ] Am Acad Dermatol. 1986;14:646-60.
Sybert VP. Aplasia cutis congenita: a report of 12 new families
and review of the literatura. Pediatr Dermatol. 1985;3:1-14.
Bajpal M, Pal K. Aplasia cutis cerebri with partial acrania-total

reconstruction in a severe case and review of the literature. J
Pediatr Surg. 2003;38:1-3.

Prog Obstet Ginecol. 2008;51(7):426-31

431



	Aplasia cutis congénitade calota
	Introducción
	Caso clínico
	Discusión
	Bibliografía


