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PALABRAS CLAVE Resumen

Aplasia cutis congénita;

Diagnéstico prenatal subyacentes.

La aplasia cutis congénita es un rara alteracion caracterizada por ausencia loca-
lizada de epidermis y dermis, y segin su profundidad en ocasiones compromete tejidos

El pronodstico esta determinado por el tamafio, la presencia de malformaciones asociadas y la
localizacion del defecto, siendo el cuero cabelludo la forma mas frecuente.
© 2008 SEGO. Publicado por Elsevier Espana, S.L. Todos los derechos reservados.
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Aplasia cutis. Prenatal diagnosis

Aplasia cutis congenita is a rare condition characterized by localized absence of
epidermis, dermis and in some cases the underlying tissues.

The prognosis is determined by the presence of associated malformations and the size and
location of the defect, the scalp being the most frequently affected area.
© 2008 SEGO. Published by Elsevier Espana, S.L. All rights reserved.

Introduccion

La aplasia cutis congénita (ACC), descrita por primera vez en
1767 por Cordon’, es un defecto poco frecuente que ocurre
en 3/10.000 recién nacidos®3, y se caracteriza por la ausen-
cia localizada parcial o completa de las capas de la piel, que
en ocasiones puede afectar a los tejidos mas profundos como
hueso o duramadre®.

Puede localizarse en cualquier parte del cuerpo, aunque
en un 80-90% de los casos, el defecto se presenta como una

* Autor para correspondencia.
Correo electroénico: jmgc@sego.es (J. Martinez-Guisasola).

lesion oval o circular, solitaria, sin pelo, bien delimitada, de
1-2 cm y localizada en el vértex®. Las lesiones Gnicas son las
mas frecuentes, pero en algunos casos son multiples. No hay
una teoria etiopatogénica uniforme, y el pronostico depende
del tamano, la localizacion y la presencia de anomalias
congénitas asociadas.

Presentamos un caso de aplasia cutis congénita de loca-
lizacion dorso-lumbar, que ecograficamente nos planted el
diagnostico diferencial entre ésta y el meningocele.

Caso clinico

Mujer de 33 afios, secundigesta con antecedente de retraso
de crecimiento intrauterino asimétrico y con el antecedente
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ginecologico de quistectomia ovarica izquierda por endome-
triosis. No se evidencian habitos téxicos ni antecedentes de
relacion con teratégenos en la gestacion actual.

En la gestacion actual, en la ecografia en la 19 +3 semanas
de gestaciéon se observa un feto mujer biométricamente
correspondiente con amenorrea, placenta normoinserta en
cara anterior del Utero y volumen normal de liquido amnio-
tico; los movimientos fetales son normales. En los cortes
longitudinal y transverso del barrido ecografico del raquis se
observa en la region dorso-lumbar una imagen quistica eco-
negativa, sin contenido interno, de 8-9 mm de diametro (fig.
1). No se evidencian lesiones vertebrales (fig. 2) ni signos
craneales sugestivos de mielomeningocele (fig. 3), lo cual nos
orientaba el diagndstico hacia una lesion ampollosa cutanea
mas que hacia un meningocele.

Se realiz6 amniocentesis para determinar la alfafetopro-
teina en liquido amniético y cariotipo, siendo el resultado de
un feto mujer cromosdémicamente normal con una alfafeto-
proteina en liquido amnidtico también normal. La alfafeto-
proteina en sangre materna, en la 16 semana de gestacion se
encontraba asimismo dentro de los limites de la normalidad.

Dado el antecedente presentado anteriormente y diagnos-
ticado en nuestro Servicio® de un curioso meningocele sin
signos craneales del limoén y de la banana y la ausencia de
espina bifida, nos hizo ser muy cautos a la hora de etiquetar
esta lesion y se solicito una segunda opinion a nuestro centro
de referencia; la sospecha diagndstica de posible pequefio

Figura 1

Lesion econegativa redondeada de paredes finas y
bien delimitada situada a nivel retrovertebral sin alteracion de la
estructura dsea.

Figura 2 Integridad de la columna vertebral.

B

Figura 3 Normalidad del craneo y de las estructuras intracra-

neales.

meningocele dorso-lumbar sin repercusiones fetales y como
segundo diagndstico angioma cutaneo coincidio con la nuestra.

Informados los padres de los posibles diagndsticos y la
escasa o0 nula repercusion fetal inicial, deciden continuar con
el embarazo. Se realiza seguimiento evolutivo de la lesion
con ecografias mensuales, y se observa en la 28 semana de
gestacion, la desaparicion de la lesion y la ausencia de otras
malformaciones fetales. En la 39 + 4 semana de gestaccion y
tras rotura espontanea de bolsa amnidtica, se obtiene
mediante parto eutoécico un feto mujer de 2.845 g con Apgar
9-10. La inspeccion pediatrica descubre en regiéon dorso-
lumbar una zona de piel fina y atréfica con una formacion
ampollosa en el centro, sobre el raquis de 2 cm de diametroy
redonda definida clinicamente como ACC (fig. 4). La reso-
nancia mangnética nuclear no demuestra alteraciones en el
raquis ni en la médula espinal. Al mes del parto la lesion
evoluciona formando una costra y queda rodeada por un
angioma de unos 6 x 2 cm que es tratado con curas locales
hasta su curacion.

Discusion

La ACC es una entidad rara constituida por un amplio espec-
tro de alteraciones, que puede tener un patrén de herencia
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Lesion cutanea a nivel dorsal.

Figura 4

variable y ocasionalmente asociarse con otros defectos con-
génitos y sindromes malformativos, pero en términos gene-
rales su etiopatogenia es desconocida aunque se han sugerido
diferentes factores predisponentes como la edad materna,
numero de embarazos, traumatismos intrauterinos, exposi-
cion a radiacion y factores genéticos.

Como posibles etiologias se ha postulado la existencia de
bandas y adherencias amniéticas, alteraciones vasculares
placentarias,(aunque la presencia de placentas normales
en la mayoria de los casos no apoya esta teoria), infecciones
intrauterinas (varicela y herpes simple), accion de terato-
genos (misoprostol, metamizol y carbimazol), defectos del
cierre del tubo neural, rotura precoz de membranas y fuerzas
de tension, entre otras, existiendo muchos casos sin asocia-
cion alguna ni causa probable. Sin embargo, en algunos
estudios se ha concluido que probablemente este defecto
no sea atribuible a una sola causa’.

La ACC es una patologia benigna; no obstante, en los
casos que abarcan zonas extensas se han descrito compli-
caciones hemorragicas (seno sagital superior) e infecciosas
como meningitis, que pueden comprometer la vida del
neonato.

La descripcion realizada por Cordon en 1767" se referia a
dos hermanas en las que la lesion se localizaba en las
extremidades inferiores, mientras que Campbell, en 18268,
dio a conocer el primer caso con afectacion del cuero
cabelludo.

El aspecto de las lesiones de la ACC es diverso. Las que se
forman en una fase inicial de la gestacion pueden cerrarse
antes del parto y aparecer en forma de una cicatriz fibrosa
atrofica con alopecia asociada. Las que se originan en fases
posteriores del embarazo generalmente se presentan como
una ulceracion o erosion o por una placa cicatricial que puede
ser atrdfica, o a veces hipertdfica, de forma oval o lineal, con
base roja sanguinolenta o blanquecina, y que puede estar
cubierta por una fina membrana, similar al caso que descri-
bimos, la cual permite desarrollar el aspecto de una forma-
cion ampollosa que puede ser visualizada mediante
ecografia.

Puede localizarse en cualquier parte del cuerpo. EL 20% de
las lesiones aparecen en el tronco y las extremidades, como
sucede en el caso que presentamos, localizado en la region
dorso-lumbar. El 70% se presenta en el cuero cabelludo,

principalmente en el vértex, teniendo lugar en aproximada-
mente un 20% de los casos un defecto 6seo del craneo
subyacente® ', EL 10% de los casos son multiples, afectando
cuero cabelludo y otra area.

El diagnostico es fundamentalmente clinico, y no es pre-
cisa la histologia de rutina. A nivel fetal, cuando se desarrolla
una ampolla cutanea, como en nuestro caso, y gracias a la
disponibilidad de ecdgrafos de alta resolucion, se realiza
la sospecha y el diagndstico diferencial en el periodo
antenatal, confirmandose al nacimiento la naturaleza de la
lesion; la ultrasonografia es el método de elecciéon para
controlar intraltero la evolucion de estas lesiones una vez
sospechadas.

Aunque la mayoria de los individuos con ACC no presentan
otras anomalias, como en el caso que nos ocupa, las lesiones
cutaneas pueden asociarse con un gran nimero de malfor-
maciones congénitas o sindromes genéticos, como el sin-
drome de Adams-Oliver que asocia ACC en el vértex y
defectos transversales de las extremidades.

Se han descrito casos de ACC asociados a patologias
cardiovasculares (coartacion de aorta u otras cardiopatias
congénitas), del sistema nervioso central (hidrocefalia,
meningocele, retardo mental), del aparato locomotor (sin-
dactilia, polidactilia, hemimelia), oculares'", cutaneas (cutis
marmorata, distrofia ungueal) y labio leporino. Puede estar
vinculada a otros sindromes como trisomia 13, 12p, hipopla-
sia dérmica focal, sindrome del nevus epidérmico, delecion
parcial del cromosoma 4 y el sindrome de Tood'2.

Segln otros autores, un defecto del cierre del tubo neural
podria ser el responsable de un paro localizado del desarrollo
cutaneo'. La ACC también se ha relacionado con la exposi-
cién intradtero al acido valproico', que asimismo incre-
menta el riesgo de espina bifida y otros defectos de la
linea media. Ademas se han notificado casos de ACC con
valores altos de alfafetoproteina y acetilcolinesterasa posi-
tiva en liquido amniético, marcadores ambos de defectos del
tubo neural, como es sabido, pero no encontrado en nuestro
caso.

Cuando la ACC afecta exclusivamente al cuero cabe-
lludo existe hasta un 40% de antecedentes familiares en los
casos publicados que sugieren un patrén de herencia auto-
somica dominante con expresion variable, pero también se
han notificado algunos casos de formas autosémicas rece-
sivas. Sin embargo, en la ACC con localizacién en otras
regiones corporales la incidencia familiar es un hecho muy
raro.

Frieden en 1986 clasific la ACC en nueve grupos de
acuerdo con el sitio anatomico, los patrones implicados, las
anomalias asociadas y las etiologias conocidas® (tabla 1).
Sybert'®, por su parte, propuso otra casificacion (tabla 2).

El prondstico esta determinado por el tamano, la locali-
zacion del defecto y la presencia de malformaciones asocia-
das. Las lesiones superficiales cicatrizan espontaneamente
en los primeros meses de vida, dejando una cicatriz atroéfica,
fina y sin pelo. En cambio, las mas extensas y profundas
requieren tratamiento, a fin de evitar la sobreinfeccion y el
sangrado. Los casos que se acompanan de malformaciones
graves pueden fallecer tempranamente. Cuando existe com-
promiso 6seo craneal, probablemente la mejor alternativa
sea el tratamiento quirdrgico inicial, aunque existen casos
de lesiones extensas tratados con éxito con terapia
conservadora'’"'8,
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Tabla 1 Clasificacion de Frieden de la aplasia cutis congénita
Grupo Definicion Herencia
1 ACC en el cuero cabelludo sin anomalias multiples AD y esporadica

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

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

4 ACC sobre malformaciones embrionarias (mielomeningocele, disrafia espinal,
onfalocele, gastrosquisis, angiomatosis leptomeningea, estenosis craneal)

5 ACC con feto papiraceo o infartos placentarios asociados

6 ACC asociada con epidermolisis ampollar o bullosa

7 ACC localizada en extremidades sin aparicion de vesiculas

8 ACC causada por teratogenos (metimazol, varicela, herpes simple)

9 ACC relacionada con sindromes de malformacion (trisomia 13, sindrome 4p,

sindrome de Johanson-Blizzard, displasias ectodérmicas, hipoplasia dérmica focal,

sindrome de bandas amnidticas)

AD
AD

Esporadica
Depende del trastorno de base

Esporadica

Depende del tipo de epidermolisis
bullosa

AD o AR

No es hereditaria

Depende del sindrome o
transtorno asociado

ACC: aplasia cutis congénita; AD: autosomica dominante; AR: autosomica recesiva.

Tabla 2 Clasificacion de Sybert de la aplasia cutis congénita
Grupo Definicion Herencia
| ACC limitada a cuero cabelludo Esporadica y AD con penetrancia incompleta,
expresion variable intrafamiliar.
Il ACC afectando al cuerpo con o sin afectacion de cuero cabelludo Esporadica y AD con penetrancia reducida o AR
lIA ACC afectando al cuerpo con o sin defectos de extremidades
[} ACC limitada a cuero cabelludo con o sin afectacion de Esporadica y AD
extremidades
v ACC asociada a epidermdlisis bullosa (letal, distrofica o simple)
\" ACC asociada al sindrome de Bart, con defectos cutaneos AD

localizados, ampollas recidivantes en piel y mucosas y

alteraciones ungueales

ACC: aplasia cutis congénita; AD: autosomica dominante; AR: autosomica recesiva.

En nuestro caso no se asociaron otras malformaciones,
pero el cierre de la lesion cutanea fue dificultoso y lento,
llegandose a plantear la posibilidad de recurrir al injerto
cutaneo a pesar de la pequefa extension de la lesion.

A pesar de la baja incidencia de la ACC, es necesario
resaltar la trascendencia del conocimiento y diagnostico de
esta entidad, dadas las eventuales malformaciones asociadas
y potenciales complicaciones que pueden traducir una ele-
vada mortalidad. Debido a la presencia, en algunos casos, de
anomalias asociadas que presentan un claro patrén heredi-
tario, es necesario considerar el consejo genético’.

Conflicto de intereses
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