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Presentacion atipica de aplasia cutis
congénita: reporte de caso

Atypical presentation of aplasia cutis
congenita: case report.

Abner Bladimir Baquedano Ordofiez?, Liliana Maria Oliva Caceres?

Resumen

ANTECEDENTES: La aplasia cutis congénita (ACC) es una patologia poco frecuente
constituida por un grupo heterogéneo de formas clinicas, en las cuales existe una
ausencia local o generalizada, parcial o completa de todas las capas de la piel desde
el nacimiento. Generalmente afecta piel cabelluda provocando alopecia de variable
extension y en menor frecuencia afecta otras areas. Fue descrita por Cordon en 1767.
Es una condicién inusual, la incidencia estimada es de 1/10.000 nacimientos vivos;
afecta toda la poblacién en general y actualmente se han informado aproximadamente
500 casos en la bibliograffa.

CASO CLINICO: Recién nacido a término, masculino, con medidas antropométricas
proporcionadas; madre de 21 afos, primigesta, con controles prenatales adecuados.
Naci6 con APGAR 8y 9. Al examen fisico, se encontraron miltiples defectos cutdneos
en drea temporal izquierda del craneo, hemitérax izquierdo y en area plantar derecha. Se
realizaron estudios de laboratorio y de imagen en el cual se descartaron enfermedades
sistémicas. Se establecié el diagndstico de ACC atipica, brindando manejo conservador
con cuidados locales tépicos comprendido por colocacion de compresas con solucién
salina y vigilancia periédica. Se evalué tres meses después, encontrando tnicamente
dreas de alopecia y cicatrices residuales.

CONCLUSIONES: La ACC es una condicion poco frecuente en el recién nacido, su
deteccion oportuna en el paciente permiti6 el llegar a un diagndstico temprano y
facilit6 el brindar un tratamiento adecuado, favoreciendo a una rdpida y satisfactoria
recuperacion. Ademas, asi se previenen potenciales complicaciones, evitando el riesgo
de secuelas limitantes para el paciente.

PALABRAS CLAVE: Aplasia cutis congénita, BMS1, Piel cabelluda, Alopecia cicatricial

Abstract

BACKGROUND: Aplasia cutis congenita (ACC) is a rare pathology consisting of a
heterogeneous group of clinical forms, in which there is a local or generalized, partial
or complete absence of all layers of the skin from birth. It generally affects hairy skin
causing alopecia of variable extension and less frequently affects other areas. It was
described by Cordon in 1767. It is an unusual condition; the estimated incidence is
1/10,000 live births; it affects the entire general population and currently approximately
500 cases have been reported in the literature.

CLINICAL CASE: Term newborn, male, with proportionate anthropometric measure-
ments; 21-year-old mother, primigestation, with adequate prenatal controls. He was
born with APGAR 8 and 9. On physical examination, multiple skin defects were found
in the left temporal area of the skull, left hemithorax and right plantar area. Laboratory
and imaging studies were performed in which systemic diseases were ruled out. The
diagnosis of atypical ACC was established, providing conservative management with
topical local care comprising the placement of compresses with saline solution and
periodic monitoring. The patient was evaluated three months later, finding only areas
of alopecia and residual scars.
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CONCLUSIONS: ACC is a rare condition in the newborn, its timely detection in the
patient allowed to reach an early diagnosis and facilitated the provision of adequate
treatment, favoring a rapid and satisfactory recovery. In addition, potential complica-
tions are prevented, avoiding the risk of limiting sequelae for the patient.

KEYWORDS: Aplasia cutis congenita, BMS1, Hairy skin, Scarring alopecia.

INTRODUCCION

La aplasia cutis congénita (ACC) es una patologia
poco frecuente constituida por un grupo hete-
rogéneo de formas clinicas en las cuales existe
una ausencia local o generalizada, parcial o
completa de todas las capas de la piel en algunas
zonas del organismo desde el nacimiento'*. Ge-
neralmente afecta la piel cabelluda provocando
alopecia de variable extensién y con menor fre-
cuencia afecta el tronco y las extremidades’°,
pudiendo causar defectos en apéndices dérmi-
cos, tejido subcutaneo y hueso' 2.

Fue descrita por Cordon en 1767, al observarla
en las extremidades de dos pacientes. En 1826
William Campbell identificé que esta afeccién
ocasion6 defectos en la piel cabelluda en dos
pacientes que fallecieron, uno por hemorragia
del seno sagital superior y otro por hidrocefalia'.
Su nombre proviene del término griego a (sin),
plassein (formacién), y los latinos cutis (piel) y
congenitus (con nacimiento) >4,

Es considerada una condicién congénita rara,
ocurre en el 0.01% de los nacimientos'>"’;
la mortalidad es del 18 al 50% de los casos,
afecta toda la poblacién en general y se han
informado aproximadamente 500 casos en la
bibliografia'?'418,

A continuacién, presentamos el caso de un
recién nacido masculino con ACC atipica, resal-
tando la importancia del conocimiento de esta
inusual patologia y de las multiples condiciones
a las que se le asocia, para ofrecer un mejor
abordaje diagnéstico y terapéutico.

CASO CLiNICO

Recién nacido a término, masculino, 2,600g,
talla de 60cm, parto eutécico; madre de 21 anos,
primigesta, con controles prenatales adecuados.
Nacié con APGAR 8 y 9. Al examen fisico, se
encontraron miltiples defectos cutaneos carac-
terizados por dos Ulceras localizadas en drea
temporal izquierda del craneo, 0.5-1.0cm de
didmetro y una Ulcera en hemitérax izquierdo,
1.0cm de didmetro; ambos sitios con lesiones de
caracteristicas similares; circulares, con bordes
regulares, bien delimitados, centro con presencia
de tejido de granulacion, y también dos neofor-
maciones en drea plantar derecha, 1.0-2.0cm de
didmetro, himedos, blandos y friables (Figura 1).

Se realizé biometria hemdtica y quimica san-
guinea, sin encontrar alteraciones. Ultrasonido
transfontanelar y abdominal que descartaron
compromiso sistémico. Se realiz6 ultrasonido de
partes blandas en drea plantar derecha, reportan-
do dos granulomas que se extendian hasta tejido
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Figura 1. A-B. Ulceras en drea temporal izquierda del craneo y hemitérax izquierdo, respectivamente, presencia
de centro con tejido de granulacién. C. Nodulos rojizos en drea plantar derecha.

celular subcutdneo, Debido a la presentacion
clinica se establecié el diagnéstico de ACC atipi-
ca, brindando manejo conservador con cuidados
locales topicos comprendido por compresas con
solucién salina y vigilancia periédica. No se
realizaron estudios o procedimientos genéticos
diagndsticos ya que no se cuentan con ello en
nuestra region. Se evalud tres meses después,
encontrando Gnicamente dreas de alopecia y
cicatrices residuales. (Figura 2)

DISCUSION

La aplasia cutis congénita (ACC) es una altera-
cién caracterizada por la ausencia de epidermis,
dermis, tejido celular subcutaneo y, en ocasio-
nes, de hueso o duramadre'#-2,

Puede ser de origen exdgeno y raramente de
origen hereditario'. Se han descrito mdltiples
causas, entre ellas: anomalias del Gtero ma-
terno que provocan compresion sobre el feto;
anomalias del desarrollo embrionario con cierre
incompleto del tubo neural; alteraciones gené-

ticas como el sindrome de Patau (trisomia 13),
sindrome de Edwards (trisomia 18), sindrome
de Adams-Oliver, sindrome de Anderson-Ho-
llister-Szalay, sindrome de Johanson-Blizzard
y sindrome de Golt; embarazos gemelares o
triples''%1721; infecciones intrauterinas como
el virus de la inmunodeficiencia humana, el
virus de la varicela zéster, el virus del herpes y
el SARS-CoV-2; ingestion de teratégenos como
metimazol, carbimazol, misoprostol, diclofena-
co sodico y acido valproico®'*'>'8, E| consumo
de algunos téxicos como marihuana, cocaina,
heroina y alcohol durante el embarazo podria
aumentar el riesgo de desarrollar esta condi-
cién'®'. En los casos familiares con herencia
autosémica dominante o recesiva (casos no
sindrdmicos), se han asociados con una muta-
cién heterocigética en el gen BMST (611448)
en el cromosoma 10g11; un gen implicado
en la funcién de los fibroblastos, aunque hay
muchos informes de mutaciones esporadicas
relacionados con otros genes que podrian causar
la afeccién”'”'8. En el caso del paciente, no se
encontraron factores de riesgos asociados, como;
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Figura 2. Seguimiento a los tres meses con manejo conservador. A. Presencia de dos placas alopécicas circu-
lares. B. Cicatriz hipopigmentada en hemitérax izquierdo. C. Involucién de nédulos, presencia de cicatrices
hiperpigmentadas residuales en area plantar derecha.

consumo de teratégenos, infecciones maternas
durante el embarazo o antecedentes relaciona-
dos con anomalias genéticas heredables.

La ACC esta presente al nacimiento y afecta fun-
damentalmente la piel cabelluda, sobre todo en
el vértice del craneo junto a la linea media (en
el 60% de los casos), aunque puede afectar otras
areas del cuerpo, lo que es poco frecuente, como
antebrazos, rodillas, ambos lados del tronco y
el cuello, en orden decreciente de frecuencia;
cuando se ven afectados lugares que no son
el cuero cabelludo, a menudo son simétricos
bilateralmente.

Puede presentarse como una lesién tnica o
multiple con un tamafo que varia entre 0,5
y 10 cm, en forma de 6valos o circulares; no
inflamatorias y bien delimitadas, en ocasiones,
el defecto esta recubierto por una membrana
delgada que parece una ampolla*''*', o por
tejido cicatricial’. Coincidiendo con el tipo de
lesiones presentadas en el caso descrito, no obs-

tante, se encontraban en drea temporal y térax
izquierdo, y en drea plantar derecha en forma de
neoformaciones; dichas lesiones Ginicamente de
manera unilateral. Estas lesiones pueden presen-
tarse como un caso aislado (defectos solitarios o
mdltiples, que afectan uno o mas distritos de la
piel) o acompafado de alteraciones a otros nive-
les, incluso formando parte de otros sindromes.
(cuadro 1)**® Sin embargo, se manejé como una
entidad aislada, en vista de la falta de afecciones
generalmente asociadas con ACC.

Existen varias formas de clasificar la patologia,
la més utilizada es la desarrollada por Frieden,
ya que toma en cuenta topografia, nimero de
lesiones y asociaciones, formando nueve grupos
(cuadro 2)*13222 Dicha clasificacién no encajé
con la distribucion topografica de las lesiones
encontradas, por lo que se consideré como una
presentacion atipica.

El diagnéstico de la ACC es principalmente
clinico®*'21, La histopatologia no suele ser
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Cuadro 1. Afecciones asociadas con ACC de las que se conoce su causa genética o cromosémica’'” (continda en la siguiente
pagina)

Condicion asociada Herencia MIM Gen/es Funcion(es) principal(es) | Sitio de flplasxa
con ACC del gen cutis

Aplasia cutis congénita
no sindrémico

Displasia dérmica
facial 3, tipo Setleis
Displasia dérmica
facial 4

Sindrome de Finlay-
Marks (piel cabelluda-
oreja-pezon)

Sindrome branquio-
6culo-facial

EB de unién con atresia
pilérica

EBS con estenosis
pilérica

EBS con cicatrices y
pérdida de cabello

EBD Tipo Bart

Sindrome de Adams-
Oliver

Defectos cutaneos
lineales con ACM

Microftalmia con de-
fectos cutaneos lineales

Sindrome de Even-plus

Sindrome de Johanson-
Blizzard

Sindrome de Goltz-
Gorlin

Dermopatia restrictiva,
letal

Sindrome de Pallister-
Killian

Autosémica
dominante /
Esporadica
Autosémica
recesiva

Autosémica
recesiva

Autosémica
dominante

Autosémica
dominante

Autosémica
recesiva

Autosémica
recesiva

Autosémica
dominante

Autosémica
dominante

Autosémica
dominante

Ligado al
Cromoso-
ma X
Dominante

Ligado al
Cromoso-
ma X
Dominante

Autosémica
recesiva

Autosémica
recesiva

Ligado al
Cromoso-
ma X
Dominante

Autosémica
recesiva

Cromoso-
mico

107,600

227,260

614,974

181,270

113,620

226,730

612,138

617,294

132,000

100,300

300,887

309,801

616,854

243,800

305,600

275,210

601,803

BMS1

TWIST2

CYP26C1

KCTD1

TFAP2A

ITCAG6/ITGB4

PLECT

KLHL24
COL7A1
ARHGAP31;
DLL4; RPJ;

NOTCH1;
DOCK6; EOGT

COX7B

HCCS

HSPA9

UBR1

PORCN

Ensamblaje de ribosomas

Unién ADN/proteina;

dimerizacion de proteinas

Procesos metabdlicos de
los esteroles
Sefalizacion WNT; pro-
teina
vinculante

Unién ADN/proteina;
factor de transcripcion
Adhesion a la superficie
celular / sefializacion
Comunicacién célula-
célula;
formacién de colageno
Sustrato de la ligasa de
ubiquitina
receptor

Fibrilla de anclaje

Activador de GTPasa; adhe-
sion celular; citoesqueleto;

senalizacion NOTCH

Respiracion mitocondrial

Respiracion mitocondrial

Proteina de choque térmico

en
mitocondrias

Ubiquitinacion

Senalizacion WNT

LMNA; ZMPSTE24  Matriz celular, estabilidad

nuclear; cromatina

?

Piel cabelluda
Bitemporal;
preauricular
Bitemporal;
preauricular

Piel cabelluda

Cervical; pre-
auricular

Generalizado

Generalizado

Extremidades;
abdomen

Extremidades

Piel cabelluda

Cara; cuello;
manos

Cara; cuello

Cuero cabellu-
do; cara

Piel cabelluda

Cuero cabellu-
do; generali-
zado

Generalizado

Generalizado
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Cuadro 1. Afecciones asociadas con ACC de las que se conoce su causa genética o cromosémica”'”

Condicion asociada Herencia Gen/es Funcién(es) principal(es) | Sitio de aplasia
con ACC del gen cutis

Trisomia 13 Clraumoss- = ? ? Piel cabelluda
mico

Cromos6- LSMT14A; ZNF599; Unidn de proteinas; proce-
Del 19q13.11 mico 613,026 ZNF302; ZNF181; samiento del ARN; ubiquiti-
UBA2;WTIP;ZNF30 nacién de la transcripcion

Cuero cabe-
lludo

ACC=aplasia cutis congénita, MIM=Herencia Mendeliana en el Hombre, EB=epidermdlisis ampollosa, EBS=epidermdlisis ampollosa simple,
EBD=epidermdlisis ampollosa distréfica, MCA=anomalias congénitas maltiples.

Cuadro 2. Tipos de Aplasia Cutis Congénita segln Frieden*1322.23

Topografia Nimero Asociaciones Herencia

Piel cabelluda Unica Ninguna ADoE
Defectos de extremidades inferiores
Cutis marmorata telangiectasica
Hemangiomas
2 Piel cabelluda Malformaciones arteriovenosas AD
Pezones supernumerarios
Pelo lanoso
Variante: sindrome de Adams Oliver
Nevos sebaceos
3 Piel cabelluda Unica Sindrome de nevo epidérmico E
Colobomas

Mielomeningocele, porencefalia

. Unica Angiomatosis leptomeningea Variable sestdn
4 Piel cabelluda o . V'€ 5¢8
Disrafismo espinal EEOICRICONES
Onfalocele, gastrosquisis
5 Tronco o extremidad Unica Feto papirdceo .
inferi ) Variable
Inferior (extensa) Infarto placentario
Epidermélisis ampollosa simple, de
unién o distréfica
6 . o A . i i : ia pil6ri .
. Extremidad inferior Unica Subtipo asociado a: atresia pilérica o Variable
Sindrome de Bart duodenal, estenosis
ureteral, defectos renales o craneofacia-
les, distrofia ungueal
. Unica .
Extremidades supe- . Variable
7 . oo (extensa) Ninguna
riores e inferiores
8 ) . . Infeccién intrauterina por virus )
P Variable Unica o mdltiples 5 Variable
Por teratogenos Farmacos
N . ‘s . Sindromes de: Patau, Wolf-Hirschhorn
9 Sindrémico Piel cabelluda Unica o mdltiples !

Johanson-Blizzard, Goltz, Delleman.

AD=autosémica dominante, E= espontdnea.
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necesaria’. La decision de realizar una biopsia
para ayudar en el diagndstico debe tomarse
con cuidado para evitar dafar las estructuras
subyacentes'?. La histopatologia en la aplasia
cutis congénita muestra ausencia de epidermis
y/o dermis con un subcutis delgado y apéndi-
ces ausentes o rudimentarios. Los defectos mas
grandes (> 4 cm) se asocian mds cominmente
con defectos subyacentes y conllevan un mayor
riesgo de complicaciones. Por lo tanto, se deben
realizar imagenes con ecografia o resonancia
magnética en todos estos casos™*°.

Los principales diagnésticos diferenciales obli-
gados de la ACC son epidermélisis ampollosa y
sindrome de hipoplasia dérmica focal, aunque
existen otras entidades que se deben considerar
como traumatismos por férceps o electrodos
para monitorizacién craneal en el periodo pe-
riparto, herpes neonatal y termélisis ampollosa
transitoria del recién nacido'. Diagndsticos
diferenciales que fueron descartados debido a la
ausencia de antecedentes infecciosos. trauma-
ticos y de correlacién clinica ante las lesiones
encontradas.

No existe un consenso sobre el manejo terapéu-
tico de la ACC'*'*'8_ E| tratamiento de inicio
suele ser con apositos glicerinados, parches
hidrocoloides, antibiéticos topicos y emolien-
tes, lo cual favorece la cicatrizacion, evitan la
sobreinfeccion y la aparicion de hemorragias
que complicarian la evolucién del paciente,
siempre previendo que se produzcan cicatrices
atréficas o hipertréficas que produzcan limitacio-
nes funcionales*®'¢'7_E| tratamiento quirargico
estd indicado en casos de aplasias extensas
(defectos de tamafno > 15 cm) y este consiste
en la realizacién de injertos, plastias, cierre pri-
mario, colgajos y craneoplastia reconstructiva
temprana, con los que se han logrado muy bue-
nos resultados?*'*'8, Las cicatrices residuales,

2025; 46 (5)

alopecias o contracturas se pueden corregir con
una segunda cirugia de revision®'.

Las complicaciones de la ACC son poco fre-
cuentes y no se asocian con su mortalidad; las
mas frecuentes son: infeccién local, descama-
cién, meningitis, trombosis del seno sagital,
hemorragias, infecciones dseas y desequilibrio
electrolitico; igualmente, este padecimiento se
asocia con malformaciones morfolégicas, como
meningomielocele, angiomatosis, estenosis
craneal, gastrosquisis y extrofia vesical?310%17,

Existen dos grupos para establecer el prondsti-
co: el primero es el de los pacientes en que la
aplasia cutis es una entidad aislada y el segun-
do, el de los que la combinan con sindromes
y malformaciones aisladas®. Para el primer
grupo el prondstico es excelente para la vida y
la funcién®*®: como en el caso descrito. Para el
segundo depende de las asociaciones subyacen-
tes, y ademas, en gran medida de la extension y
el espesor del defecto. Si solamente afecta piel
cabelluda, dejard una alopecia cicatrizal y el
prondstico sera bueno tanto para la vida como
para la funcién del paciente, excepto en casos
extensos en que afecta a extremidades inferio-
res, donde en ocasiones la cicatriz restringe u
obstaculiza el crecimiento adecuado. En casos
con mayor espesor, el prondstico es variable;
dependiendo del caso, la mortalidad se incre-
menta hasta el 50% cuando el defecto incluye
craneo y duramadre?.

CONCLUSIONES

La ACC es una condicién poco frecuente en
el recién nacido, su deteccion oportuna en el
paciente permiti6 el llegar a un diagndstico
temprano y facilité el brindar un tratamiento
adecuado, favoreciendo a una rapida y satis-
factoria recuperacion. Ademas, asi se previenen

https://doi.org/10.18233/apm.v46i5.3094
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potenciales complicaciones, evitando el riesgo
de secuelas limitantes para el paciente.
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