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RESUMEN: Introduccion/Objetivo. La aplasia cutis es una rara enfer-
medad congénita caracterizada por ausencia de una porcion de piel,
sobre todo a nivel del cuero cabelludo. Aunque la mayoria de los defec-
tos son pequefios y superficiales, aproximadamente un 20% de los casos
incluye ausencia de hueso. Este tipo de lesién expone el cerebro y el
seno sagital superior con el riesgo consiguiente de infecciones, hemo-
rragias o ambas. Esta anomalia se presenta generalmente de forma
aislada, pero en ocasiones pueden aparecer muiltiples lesiones. El defec-
to es una lesion de tipo no inflamatorio y bien delimitada, que tiene una
extensién variable desde 0,5 cm a 10 o mds centimetros.

Aunque la mayoria de las veces esta lesién aparece de forma aislada, se
han descrito muchos casos familiares. Se postulan miltiples etiologi-
as para explicar la aplasia cutis incluyendo factores genéticos, sindro-
micos y teratgenos (infecciones intrauterinas como VVZ, VHS; coca-
ina, heroina, alcohol y farmacos antitiroideos).

El objetivo de este trabajo es presentar nuestro protocolo quirtrgico y
experiencia en el tratamiento de esta anomalfa.

Pacientes y métodos. Hemos revisado 36 pacientes con aplasia cutis
Congénita tratados en nuestro hospital en los dltimos 20 afios (1985-
2005). Recogimos datos sobre la localizacion de esta malformacion
cutdnea, momento de intervencion, técnica quirdrgica utilizada y resul-
tado estético.

Resultados. De todos los pacientes revisados, 33 tenfan afectacién del
cuero cabelludo y 3 presentaban lesion a nivel del tronco. En 4 pacien-
tes, el defecto incluia al diploe craneal y existia un encefalocele asocia-
do, de cardcter leve en dos casos y severo en otros dos. Tres pacientes
eran portadores del sindrome de Adams-Oliver y uno de cutis marmo-
rata telangiectdsica congénita. En 15, el tratamiento quirtrgico se lle-
v6 a cabo en el perfodo neonatal (cierre primario del defecto, colgajo
de rotacion, injerto, etc.) y en 17 el tratamiento diferido incluy? la apli-
cacion de expansores tisulares para la cobertura definitiva de la zona
alopécica. Uno de los pacientes falleci6 por rotura del seno longitudi-
nal a la espera de epitelizacién espontdnea y otro precisé derivacion
ventriculo-peritoneal, extirpacion del encefalocele y cobertura con col-
gajo libre para cierre del defecto.

Conclusiones. A la vista de nuestra experiencia parece evidente que
la cobertura precoz del defecto no sélo disminuye el riesgo vital, sino
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que ademas reduce significativamente las complicaciones locales y faci-
lita la reconstruccion definitiva.

PALABRAS CLAVE: Aplasia cutis congénita; Tratamiento quirtrgico;
Cobertura precoz.

APLASIA CUTIS CONGENITA:
SURGICAL TREATMENT AND RESULTS IN 36 CASES.

ABSTRACT: Introduction. Aplasia cutis congenita is a rare congenital
absence of skin most commonly affecting the scalp. Although most
defects are small and superficial, approximately 20% of cases involve
absence of the skull. Such defects expose the brain and sagital sinus,
with concomitant risk of fatal hemorrage, infection, or both. This ano-
maly most commonly presents as a solitary defect, but sometimes it may
occur as multiple lesions. The lesions are noninflamatory and well demar-
cated, and range is variable from 0,5 cm to 10 cm or more.

Although the majority of these scalp defects occurs sporadically, many
family cases have been reported. Multiple causes have been suggested
for aplasia cutis: genetic causes, syndromes and teratogens, intrauteri-
ne infection -varicella zoster virus, herpes simplex virus-, fetal exposu-
re to cocaine, heroin, alcohol or antithyroid drugs.

Materials and methods. A retrospective study of children with Aplasia
Cutis Congenita who received treatment in Hospital La Paz, in Madrid
between 1995 and 2005 was undertaken. We checked location, moment
of the surgery, type of surgery and aesthetic results.

Results. In the 20 year period between 1985-2005, we treated 36 patients
with Aplasia Cutis. 33 of them have the scalp affected and only in 3
cases the trunk was involved. In 4 cases there was an absence of the
skull, two slight and two severe. 3 patients had Adams-Oliver and one
Cutis Marmorata Telangiectasica syndrome.

Fifteen patients were operated in neonatal period with direct closure or
advancement or rotational flaps, and in 17 cases the late treatment inclu-
ded use of tissue expanders to cover definitely the defect. One of the
patients died for bleeding of the sagital sinus while was waiting for the
secondary closure of the wound, and other patient required complex
skull reconstruction to achieve a complete coverage.

Conclusions. In view of our experience and results, we believe that
early surgery prevents vital risks, reduces local complications and makes
easier the final reconstruction.

KEY wWoRDS: Aplasia cutis congenital; Surgical treatment; Early cove-
rage.

Revision de 36 casos de aplasia cutis congénita. Protocolo quirtrgico y resultados 151



INTRODUCCION

La aplasia cutis es una rara enfermedad congénita carac-
terizada por ausencia de una porcion de piel, sobre todo a
nivel del cuero cabelludo. Aunque la mayoria de los defec-
tos son pequefios y superficiales, aproximadamente un 20%
de los casos incluye ausencia de hueso. Este tipo de lesion
expone el cerebro y el seno sagital superior con el riesgo
consiguiente de infecciones, hemorragias o ambas. Esta ano-
malia se presenta generalmente de forma aislada, pero en
ocasiones pueden aparecer multiples lesiones. El defecto es
una lesion de tipo no inflamatorio y bien delimitada, que tie-
ne una extension variable desde 0,5 cm a 10 o més centime-
tros.

Aunque la mayoria de las veces esta lesion aparece de for-
ma aislada, se han descrito muchos casos familiares. Predo-
minantemente se trata de una herencia autosémica dominan-
te, aunque también se han publicado casos de herencia
autosdmica recesiva). Miltiples causas podrian explicar la
aplasia cutis, como causas genéticas que incluyen aberra-
ciones cromosdmicas, trisomia 13, sindromes con delecion
(4p) y mutacion de genes como ocurre en la hipoplasia dér-
mica focal (sindrome de Goltz). Otros sindromes son el de
Adams-Oliver, el de Setleis, el de Anderson-Hollister-Szalay,
el de Johanson-Blizzard y sindromes de disgenesia gonadal
46 XY@,

La formacion de aplasia cutis se ha achacado a un peque-
fio nimero de teratdgenos. Estos incluyen infecciones intrad-
tero (varicela zoster, virus herpes simple), exposicion fetal a
drogas (cocaina, heroina, alcohol) y drogas antitiroideas® 3.

Con este articulo queremos hacer una revision de los casos
de aplasia cutis que hemos recibido en nuestro Hospital en
los tltimos 20 afios para evaluar pardmetros que nos ayuden
a conocer un poco mds este defecto cutdneo y cudl es la mejor
opcidn terapéutica en cada caso. Para ello hemos recogido
datos sobre localizacion y extension del defecto cutdneo, tra-
tamiento seguido en cada paciente, antecedentes familiares y
patologia asociada.

PACIENTES Y METODOS

Hemos revisado 36 casos de aplasia cutis entre los afios
1985 y 2005. En ellos se incluyen los casos de pacientes naci-
dos en nuestro hospital y los que fueron trasladados de otros
centros.

RESULTADOS

De todos los pacientes revisados, 33 posefan defecto cutd-
neo a nivel del cuero cabelludo, 2 en la zona abdominal y
un paciente a nivel de la espalda.

El tamafio de las lesiones es diverso, variando los casos
leves de menos de 1 cm, los moderados entre 3-4 cm y los
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casos mds graves de incluso 8 cm de didmetro. La mayorfa
de los pacientes desarrollaron una tinica lesion cutdnea y s6lo
en dos casos las lesiones eran dobles y simétricas.

De todos los pacientes que presentaban aplasia cutis a
nivel del cuero cabelludo, 4 de ellos presentaban defecto del
diploe craneal y encefalocele, en dos de los casos leve y en
dos de ellos severo.

En nuestra serie hemos encontrado cuatro pacientes con
aplasia cutis en contexto sindrémico. Tres de ellos eran por-
tadores del sindrome de Adams-Oliver y uno de cutis marmo-
rata telangiectdsica congénita.

Dos pacientes presentaban antecedentes familiares de apla-
sia cutis. El padre y el hermano de uno de los pacientes pose-
fan sendas placas de aplasia cutis de pequefio tamafio, y un
primo materno del otro paciente era portador de 2 pequefias
placas de aplasia.

En uno de los pacientes de nuestra serie se describe la aso-
ciacién aplasia cutis-ingesta de farmacos antitiroideos. La
madre del paciente habfa recibido tratamiento con metimazol
durante el embarazo para su hipertiroidismo. El feto desarro-
116 una placa de aplasia cutis a nivel parietooccipital de apro-
ximadamente 1,5 cm de didmetro.

Encontramos una asociacion entre gemelaridad y desarro-
llo de varias placas de aplasia cutis en cuero cabelludo en uno
de nuestros pacientes, cuyo hermano gemelo habia fallecido
intrattero.

El tratamiento por segunda intencién mediante curas oclu-
sivas con Furacin y antibiéticos locales, persiguiendo la epi-
telizacion por segunda intencién fue el tratamiento elegido
durante muchos afios. En estos casos la extirpacion de la cica-
triz atréfica resultante se realizd de forma diferida en el tiem-
po. Cabe mencionar el caso de un paciente con aplasia cutis
asociada a defecto dseo que seguia tratamiento conservador.
Al estar englobado el seno sagital superior en la lesion, este
paciente sufrié un sangrado masivo que le llevé a la muerte.
Este hecho ha modificado nuestra conducta terapéutica, sien-
do partidarios de tratamientos mds agresivos en el periodo
neonatal.

En total, en el perfodo neonatal se realizé tratamiento qui-
rdrgico en 15 pacientes (cierre primario del defecto, colgajo
de rotacion, injerto, etc.) y en 17 el tratamiento diferido inclu-
y6 la aplicacion de expansores tisulares para la cobertura defi-
nitiva de la zona alopécica.

Los dos casos asociados a defecto 6seo y herniacién del
tejido cerebral precisaron la colaboracion del Servicio de Neu-
rocirugfa para su correccion. Uno de ellos se trataba de una
aplasia cutis interparietal que se cubrié con un colgajo de
avance occipital. La zona donante, que se cubrid con injerto
de piel parcial, dejé una zona alopécica que se extirpd poste-
riormente con la ayuda de expansores tisulares. El segundo
paciente posefa un defecto 6seo mayor. En su correccion se
realizé interposicion de colgajos fasciomusculares para recu-
brimiento y proteccion de la masa encefdlica, asociado a col-
gajos cutdneos de avance o dermis artificial para cubrir el
defecto cuténeo.
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Tabla I Clasificacion de Frienden de la aplasia cutis congénita (ACC)
Grupo Definicion Herencia
| ACC en el cuero cabelludo sin anomalfas multiples Autosémica dominate y esporddica
2 ACC en el cuero cabelludo con anomalias de las extremidades Autosémica dominante
(extremidades reducidas, sindactilia, pie zambo, falta o distrofia de ufias)
3 ACC en el cuero cabelludo con nevos epidérmicos u organoides asociados Esporddica
4 ACC sobre malformaciones embrionarias (meningomielocele, disrafia Depende del padecimiento fundamental
espinal, gastrosquisis, angiomatosis leptomeningea, estenosis craneal)
5 ACC con feto papirdceo o infartos placentarios asociados Esporadica
6 ACC asociada con epidermélisis ampollar (EB) Depende del tipo EB
7 ACC localizada en extremidades sin aparicién de vesiculas Autosémica dominante o recesiva
8 ACC causada por tetratégenos (metimazol, varicela, herpes simple) No es hereditaria
9 ACC relacionada con sindrome de malfomacion (trisomifa 13, sindrome 4p, ~ Depende del sindrome
sindrome de Johanson-Blizzard, displasias ectodérmicas, hipoplasia
dérmica focal, sindrome de bandas amnidticas)
TablaIl  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 Afectando al cuerpo con o sin afectacion de cuero cabelludo Esporddica y familiar (autosomica dominante con
penetrancia reducida o autosémica recesiva)
ITA Afectando al cuerpo con o sin defectos de extremidades
11 Limitada a cuero cabelludo con o sin afectacién de extremidades Esporddica y familiar (autosémica dominante)
v Asociada a epidermdlisis bullosa (letal, distréfica o simple)
IVA Sindrome de Bart, con defectos cutdneos localizados, Autosémica dominante

ampollas recidivantes en piel y mucosas y alteraciones ungueales

DISCUSION

La aplasia cutis es un desorden cutdneo descrito por pri-
mera vez en 1767 por Corddn, haciendo referencia a dos her-
manas en las que la lesion se localizaba a nivel de los miem-
bros inferiores. Fue Campbell en 1826 quien dié a conocer el
primer caso de aplasia cutis con afectacion del cuero cabellu-
do™. Desde entonces se han descrito numerosos casos, y su
interés ha aumentado en los tltimos afios al descubrir que pue-
de formar parte de un complejo grupo de trastornos con mani-
festaciones clinicas variadas y mucho mds importantes que la
simple aplasia cutis®.

Actualmente no existe una teorfa etiopatogénica unifor-
me sobre el origen de la aplasia cutis. En la literatura se refle-
jan numerosas hipdtesis pero ninguna se ha confirmado. Una
de ellas habla sobre la posible adhesién de bandas amnidti-
cas a la piel fetal que provocarfan arrancamiento de la piel
creando asi el defecto cutdneo. Determinadas infecciones
como la varicela o el herpes simple producirfan amnionitis,
responsable de la formacién de las mencionadas bandas fibro-
sas. Esta teoria podria ser vdlida, pero el hecho de que en la
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mayorifa de los casos de aplasia cutis no exista alteracién algu-
na en la placenta, la hace poco probable(!2.

Stephan et al. plantean una hipétesis por la que este defec-
to es mds frecuente a nivel del vértex. Describe que la apla-
sia cutis en dicha localizacion es el resultado de una ruptura
en la tension de la piel embrionaria debido a que el vértex
es la region del cuero cabelludo que soporta la maxima ten-
si6n biomecdnica del rdpido crecimiento cerebral fetal®.

También se ha relacionado la aplasia cutis con la accion
teratogena de determinados farmacos, como son los antitiroi-
deos (metimazol, carbimazol®); de hecho en Espafia se ha
descrito un aumento de la incidencia de aplasia cutis en rela-
cién con el uso ilicito de metimazol para el engorde del gana-
do®@. Otros farmacos relacionados con esta alteracion cutd-
nea son el misoprostol, drogas de abuso (heroina y cocaina)
y el alcohol.

En la literatura se han descrito algunos casos de aplasia
cutis en gemelos(©, en la que uno presentaba esta alteracion
y el otro no. Se piensa que si uno fallece intraitero, se produ-
ce paso de material trombopldstico de una circulacién a otra,
siendo las lesiones cutdneas consecuencia de episodios isqué-
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Figura 1. Imagen tipica de aplasia cutis en cuero cabelludo.

Figura 2. Imagen que muestra una lesién grande de aplasia cutis con-
génita en cuero cabelludo, en proceso de curacion por segunda inten-
cion.

Figura 3. A) Imagen de TC tridimensional con defecto 6seo importante. Se visualiza vélvula de derivacion ventriculo peritoneal. B) Corte sagi-
tal de la RM del mismo paciente en el que se aprecia herniacion de tejido cerebral.

micos producidos por los mismos. En los casos en los que
ambos gemelos sobrevivan, los infartos cutdneos podrian pro-
venir de pequefias trombosis coridnicas.

En los tltimos afios se ha producido un mayor interés por
la aplasia cutis y han aumentado el niimero de articulos refe-
rentes a este defecto cutdneo. La razén se debe a su asociacion
a diversas enfermedades, formando parte de sindromes como
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el sindrome de Adams-Oliver?, el sindrome de Setleis, el sin-
drome de Anderson-Hollister-Szalay®, y otros como el sindro-
me de Johanson-Blizzard® y el sindrome de Goltz(19. Frie-
den y Sybert12 han elaborado una clasificacién de la aplasia
cutis en la que se relacionan caracteristicas del defecto cutdneo
(profundidad, localizacién) ausencia o presencia de malforma-
ciones asociadas y herencia genética (Tablas Iy II).
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La descripcion mds habitual de este defecto, que abarca-
ria el 80-90% de los casos de aplasia cutis, es la de una lesién
de tipo no inflamatorio, bien delimitada, oval o circular (Fig.
1), que mide aproximadamente 2 cm de didmetro y que no
presenta anejos cutdneos. Generalmente asienta en la linea
media corporal, principalmente a nivel del cuero cabelludo,
pero debemos saber que su forma puede ser diversa y su tama-
fio puede abarcar varias regiones corporales.

Histolégicamente la aplasia cutis se define como una
ausencia de epidermis, escaso nimero de apéndices y dis-
minucién del tejido eldstico dérmico. Existe también una
reduccion del tejido celular subcutdneo, que en ocasiones es
completa, encontrdndose generalmente en estos casos afec-
tadas también algunas estructuras profundas como pueden ser
el muasculo y los huesos. La presencia de defectos dseos sub-
yacentes se estima en torno al 20-30%.

El tratamiento de la aplasia cutis depende directamente
de la region corporal afectada, la profundidad y la extension
de la misma. Las lesiones pequefias y superficiales tienden
a cicatrizar espontdneamente ya que tiene lugar un proceso
de epitelizacion desde los bordes del defecto hacia el cen-
tro, completdndose en un periodo de semanas a meses segin
el tamafio (Fig. 2). Esta epitelizacion deja una cicatriz atrofi-
ca, fina y sin pelo que podrd ser extirpada en el futuro.

En los defectos grandes localizados a nivel del cuero cabe-
lludo, sobre todo los que se asocian a defectos 6seos (Fig. 3),
si se espera cierre mediante la epitelizacion, la costra que se
forma inicialmente podria secarse y contraerse, dando lugar
a pequefias hemorragias del seno sagital superior, que en un
20% pueden ser masivas y producir la muerte del paciente.
En estos casos graves de aplasia cutis, la mejor opcién tera-
péutica es la intervencion quirtrgica.

Las tltimas publicaciones recomiendan la restauracién
temprana y unica del defecto dseo y cutdneo en una tnica
intervencion, en la que se realizarfa una craneoplastia utili-
zando material dseo autdgeno!?). Aprovechando el poten-
cial osteogénico que posee la duramadre durante los dos pri-
meros afios de vida del nifio, se permite cerrar con eficacia el
defecto 6seo con material del propio paciente. El defecto cutd-
neo es mucho mds facil de solventar, para ello se puede recu-
1rir a colgajos cutdneos, expansores o injertos de piel.
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En conclusion y a la vista de nuestra experiencia y resul-
tados, parece evidente que adelantar la cobertura del defec-
to no s6lo disminuye un riesgo vital, sino que reduce las com-
plicaciones locales y facilita la reconstruccion definitiva.
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