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Resumen

La aplasia cutis es una rara alteracién congénita consistente
en la ausencia de piel (epidermis, dermis), que puede afectar
también a tejidos subyacentes (hueso o meninges). Puede apa-
recer en cualquier localizacién, aunque la mas frecuente es el
cuero cabelludo, donde se asocia a defecto 6seo en el 20% de
los casos.

Se presenta habitualmente de forma aislada, aunque puede
asociarse a otras malformaciones. La etiologia es desconocida
y entre los factores etioldgicos propuestos figuran los vascula-
res, infecciosos, amniogenéticos y farmacolégicos.

En las lesiones de pequefio tamafio, incluso con defecto
6seo asociado, el prondstico es bueno y suele bastar con un
tratamiento conservador a base de proteccién e hidratacion de
la zona afectada. En casos de gran tamafio o con malformacio-
nes asociadas, el pronéstico varia, ya que es un factor de ries-
go de complicaciones graves, como meningitis 0 hemorragia
del seno longitudinal superior, por lo que en estos casos existe
controversia acerca de la actitud terapéutica. El tratamiento
debe dirigirse principalmente a la prevencién de la infeccion y
la hemorragia. Hoy en dia la opcién més aceptada suele ser la
quirdrgica, con colgajos de piel, injertos 6seos, etc., aunque
recientemente se han publicado evoluciones satisfactorias
aplicando s¢lo tratamiento conservador.

Se presenta el caso de una aplasia cutis congénita de gran
tamanio, con defecto 6seo asociado de practicamente el mismo
tamafio, en la que s6lo se ha instaurado tratamiento conserva-
dor y cuya evolucion hasta la fecha ha sido completamente
satisfactoria.
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Abstract

Title: Aplasia cutis

Aplasia cutis congenita is a rare condition characterized by
the absence of epidermis, dermis and, in some cases, subcuta-
neous tissues (skull bone or dura mater). It can appear any-
where on the body surface, although the most common loca-
tion is the scalp, where an underlying bone defect is observed
in 20% of the cases.

It is usually an isolated defect, although it can be accompa-
nied by other malformations. While vascular, infectious, am-
niogenic and pharmacologic factors have been associated with
aplasia cutis, its true etiology remains unclear.

In small lesions, even with an underlying bone defect, the
prognosis is very good and treatment consists of hydration and
protection of the affected area. However, in extensive lesions,
with or without associated malformations, the prognosis varies
widely due to the possibility of serious complications, such as
meningitis or superior sagittal sinus hemorrhage. As these
complications are potentially lethal, the therapeutic approach
is controversial. The main objective is to prevent infection and
hemorrhage. The most widely accepted option at the moment
is surgical treatment, with skin and bone grafts, local rotation
flaps or free flaps to close the defect, although successful re-
sults after the application of a conservative approach have re-
cently been reported.

We present a case of extensive aplasia cutis congenita of
the scalp with an underlying bone defect of nearly the same
size, that was treated conservatively. To date, the response has
been absolutely satisfactory.
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Introduccion

La aplasia cutis es una rara alteracién congénita consistente
en la ausencia de piel y/o tejidos subyacentes (hueso o menin-
ges). Puede aparecer en cualquier parte del cuerpo, aunque la
localizacién més habitual es el cuero cabelludo, pudiendo aso-
ciar defecto 6seo subyacente. Esta malformacién se puede
presentar de forma aislada o asociada a otras malformaciones.

Fecha de recepcién: 21/06/05. Fecha de aceptacion: 29/06/05.

El pronéstico depende de la extension de la superficie afectada,
del grado de profundidad y de la existencia de complicaciones.

Se presenta el caso de una aplasia cutis localizada en el
cuero cabelludo, de gran extension, con ausencia de hueso
subyacente y sin otras malformaciones asociadas en la que se
instaurd tratamiento conservador. La evolucién hasta el mo-
mento ha sido absolutamente satisfactoria.
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Figura 1. Detalle de la lesidn, en que se aprecia la gran extension
de la misma, asi como la piel atréfica y con ausencia de cabello
y foliculos pilosos

Figura 2. Radiografia lateral de créneo en la que se observa el
defecto de osificacion de los huesos craneales, tanto en la zona
anterior como posterior, sin alcanzar la linea media

Figuras 3 y 4. TC craneal que confirma el defecto de osificacién de la boveda craneal observado en las radiografias previas,
asi como la ausencia de afectacion de parénquima cerebral y/o meninges

Caso clinico

Recién nacido varén, a término, fruto de un primer embarazo
controlado sin presencia de enfermedad ni ingestion de farma-
cos o drogas. Parto vaginal eutdcico. Presentacién cefélica.
Apgar 7/8. Reanimacion tipo Il. Sin enfermedades familiares
de interés.

Exploracion: peso 2.890 kg (P25), talla 51 cm (P90), perimetro
cefalico 35 cm (P97). Es un varén que presenta lesion cefélica
desde la mitad del hueso frontal hasta la fontanela posterior
que consiste en piel atréfica, sin foliculos pilosos, de 10 X 4 cm
(figura 1). A la palpacion se detecta un defecto de osificacion
de ambos parietales en la linea media, siguiendo el reborde de

la lesién cutanea, a aproximadamente 0,5 cm de la misma. El
resto de la exploracion es normal.

Se realizaron hemograma, hemocultivo, serologia TORCH
(toxoplasmosis, rubéola, citomegalovirus y herpes) y cariotipo,
con resultados normales. La radiografia simple de craneo mos-
tré un defecto de osificacion de ambos parietales en la linea
media sin otros defectos 6seos asociados (figura 2). La ecogra-
fia, la tomografia computarizada (TC) craneal simple y la TC
tridimensional no mostraron otros hallazgos, salvo el defecto
de osificacién observado clinicamente (figuras 3 y 4). Ecogra-
fias abdominal y renal normales. Otoemisiones acdsticas pre-
sentes en ambos oidos. Fondo de ojo sin alteraciones. Se efec-
tla consejo genético a los padres.
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En este caso, y a pese a la gran extension del defecto dseo,
se optd por un tratamiento conservador, con proteccién de la
zona y medidas de hidratacion de la piel atréfica con vaselina.
Hasta el momento se ha logrado la disminucién de la extensién
del defecto 6seo subyacente y el engrosamiento de la piel su-
perficial.

Discusion

La aplasia cutis es una ausencia congénita de piel, que se lo-
caliza con méas frecuencia en el cuero cabelludo (80%), aunque
puede afectar a cualquier zona de la superficie corporal, como
las extremidades, el abdomen...". En un 25% de los casos se
ha observado la asociacién de lesiones en cuero cabelludo y
tronco o extremidades’.

Puede aparecer aislada o asociada a otras anomalias fisicas
(alteraciones cardiovasculares, meningocele, gastrosquisis),
incluso formando parte de sindromes malformativos o cromo-
somopatias (aproximadamente en un 25% de los pacientes con
trisomia 13-15 aparece aplasia cutis congénita), por lo que se
requiere una exploracion fisica exhaustiva para descartar mal-
formaciones asociadas®®.

Su frecuencia se estima en torno a 3 de cada 10.000 recién
nacidos vivos®. La mayoria de los casos suelen ser esporadicos.
Sin embargo, se han observado casos familiares cuya herencia
puede ser autosémica dominante’.

Se han propuesto varias hipdtesis acerca de la etiologia de
esta entidad: infecciones connatales (virus herpes simple o
varicela-zoster), malformaciones vasculares, agentes terat6ge-
nos (consumo materno de metimazol y misoprostol durante Ia
gestacion)® 811, amniogénesis... pero ninguna teoria ha sido
todavia ampliamente aceptada.

En el 80-90% de los casos el defecto se presenta como una
lesion oval o circular, sin pelo, localizada en el vértice, de 1-2 cm,
aunque el tamafio de la lesion es muy variable y puede afectar
a cualquier localizacion'™. Si el defecto se produce de forma
precoz en la gestacion, la lesion cicatriza antes del parto y apa-
rece como una cicatriz atréfica con alopecia; en cambio, los
defectos que se forman mas tardiamente en la gestacion se
manifiestan por ulceracion cutanea al nacimiento. Cuando
afecta al cuero cabelludo puede asociar una falta del hueso
subyacente (15-30%) (con mayor probabilidad cuanto mayor
sea la lesion cutdnea), y en grado maximo, ausencia de menin-
ges, dando lugar a un encefalocele, lo que constituye una
emergencia quirdrgica'?. De forma excepcional, pueden apare-
cer defectos dseos en ausencia de defecto cutaneo'.

El diagndstico es clinico y habitualmente posnatal. El diag-
néstico diferencial debe efectuarse con el encefalocele, sinus
pericraniiy con tejido heterotdpico del cuero cabelludo™ . En
estos casos debe realizarse una exploracion fisica exhaustiva
y una baterfa de pruebas complementarias para descartar mal-
formaciones asociadas'® (tabla 1).

Historia clinica y exploracion de pacientes
con aplasia cutis congénita

Historia clinica

 Historia familiar: defectos cuténeos, defectos de extremidades
© Embarazo:

— Farmacos: antitiroideos, misoprostol, acido valproico
Infecciones: varicela, herpes simple

Traumatismos intrauterinos

— Placenta: bandas amnidticas, infartos, color (pélido),
arteria umbilical dnica

— Presencia de feto papiraceo
e Traumatismo obstétrico

Exploracién fisica

 Descripcion y localizacién de las lesiones

e QOtros defectos ectodérmicos

— Hipoplasia dental, retraso de la denticion

— Nevos cutaneos, hiperpigmentacién, cutis marmorata

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

* Anomalias oftalmolégicas: coloboma, miopia,
dermoide epibulbar
e Anomalias de extremidades, orejas, corazon

Exploraciones complementarias

® Pruebas de imagen

— Rx de manos y pies

— Rxde créneo

— Tomograffa axial computarizada o resonancia
magnética cerebral

— Ecografia abdominal

* Biopsia de piel

e (ariotipo

o Cultivos/serologfas: virus varicela-zoster y herpes simple

Los defectos cutaneos pequefios sin complicaciones asocia-
das tienen buen prondstico, ya que se produce una epiteliza-
cién gradual y en varias semanas se forma una cicatriz atréfica.
El tratamiento es conservador y consiste en la proteccion e
hidratacion de la zona afectada cubriendo el defecto con com-
presas mojadas en parafina o vaselina para hidratar y prevenir
la desecacion®. En lesiones extensas, con defectos dseos aso-
ciados, existe un alto riesgo de complicaciones graves, como
infeccién (meningitis) o hemorragia del seno longitudinal supe-
rior, que pueden ser mortales. La piel humana constituye una
barrera frente a agentes fisicos, quimico y biolégicos y, por
tanto, una lesion cutanea es una potencial puerta de entrada
para agentes infecciosos. Una lesion infectada rapidamente
puede progresar hacia una meningitis, por contigtiidad. El san-
grado del seno longitudinal superior es un riesgo siempre pre-
sente y suele ir precedido de pequefios sangrados® 7" 17.

El tratamiento debe ser individualizado. Los defectos peque-
fios suelen cerrarse de forma espontanea durante el primer afio
de vida; en cambio, los defectos grandes o multiples generan
més controversia a la hora de decidir la actitud terapéutica. El
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objetivo principal del tratamiento es la prevencion de infeccion
y hemorragia. La actitud mas aceptada es el tratamiento qui-
rdrgico para cubrir la lesién y prevenir posibles complicacio-
nes'® y, para ello, se aplican colgajos de piel, injertos 6seos o
colgajos rotacionales focales' 61922 En contrapartida, otros
autores invocan una alta mortalidad asociada a la cirugfa
(20%)2 y recomiendan un primer tratamiento conservador con
vigilancia estrecha del paciente y proteccion de la zona con hi-
dratacion y antibi6ticos topicos. Recientemente, se han publi-
cado resultados satisfactorios en lesiones extensas mediante
este tipo de tratamiento, con regeneracion completa del defec-
to 0seo craneal's. I
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