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RESUMEN: Se presenta un caso de Aplasia Cutis, cuyo diagnéstico se
corrobord por clinica. La paciente, una Recién nacida de 30 min de edad,
con un Peso al nacer: 2800gr, talla: 50cm, circunferencia cefélica: 35cm,
circunferencia toracica: 31.5 cm, desde el momento del nacimiento se
observa ausencia de piel en cuero cabelludo, en forma de alas de
mariposa. Se interconsulta con Dermatologia y Genética del municipio y
se decide su traslado al Hospital Provincial Servicio abierto de
Neonatologia para ser valorada y confirmar diagnéstico. Como
tratamiento especifico, en nuestra sala, se le colocaron fomentos de
Solucién Salina para mantener hidratada la zona. En Neonatologia
Provincial fue valorada por Genetistas, Cirujanos, Caumatologos, y
Neonatologos confirmando, el diagndstico de Aplasia Cutis. Se le realiz6
un trasplante de piel con la piel del papa (muslo), se cubrié con
antibidticos 7 dias y fue dada de alta con consulta de seguimiento por
cirugia, neonatologia hasta los 28 dias, luego fue valorada en consultas
por su médico de familia, pediatra del grupo basico de trabajo, por
dermatologia y genética.

Palabras clave: Recién nacido, Aplasia cutis, caso aislado.
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ABSTRAC: We present a case of Aplasia Cutis, whose diagnosis was corroborated by clinical. The patient, a newborn of 30 min of
age, with a birth weight: 2800gr, size: 50cm, cephalic circumference: 35cm, thoracic circumference: 31.5cm, from the moment of
birth there is an absence of skin on the scalp, Butterfly wings shape. Interview with Dermatology and Genetics of the municipality
and decide to transfer to the Provincial Hospital Open Service of Neonatology to be assessed and confirm diagnosis. As a specific
treatment, saline solutions were placed in our room to keep the area hydrated. In Provincial Neonatology it was evaluated by
Geneticists, Surgeons, Caumatologists, and Neonatologists confirming the diagnosis of Aplasia Cutis. She had a skin transplant
with the skin of the father (thigh), was covered with antibiotics for 7 days and was discharged with follow-up consultation for
surgery, neonatology until 28 days, then was assessed in consultations by her family doctor , pediatrician of the basic group of

work, by dermatology and genetics.
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LE TITRE: PRESENTATION D'UN CAS ISOLE D'APLASIA CUTIS EN
NEONATOLOGIE.

LE RESUME: Nous présentons un cas d'Aplasia Cutis, dont le diagnostic a été
corroboré par clinique. Le patient, 30 min vieux nouveau-né avec un poids de
naissance: 2800gr, taille: 50cm circonférence de la téte: 35cm, tour de
poitrine: 31,5 cm, a partir du moment de I'absence de naissance de la peau
est observée dans le cuir chevelu, Forme des ailes de papillon. Entrevue avec
la dermatologie et la génétique de la municipalité et décider de transférer a
I'hopital provincial le service ouvert de néonatologie pour étre évalué et
confirmer le diagnostic. En tant que traitement spécifique, des solutions
salines ont été placées dans notre chambre pour maintenir la zone hydratée.
Néonatalogie provincial a été évaluée par les généticiens, les chirurgiens,
Caumatologos et néonatologistes confirmant le diagnostic de l'aplasie cutis.
Une peau a subi une greffe avec la peau Papa (cuisse), recouvert
d'antibiotiques 7 jours et a été libéré sur rendez-vous de suivi pour la
chirurgie, néonatologie jusqu'a 28 jours, il a été évalué a des consultations
par votre médecin de famille, pédiatre du groupe de travail de base, par
dermatologie et génétique.

Les mots de la clef: Nouveau-né, Aplasia cutis, cas isolé.
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TiTULO: APRESENTACAO DE CASO ISOLADO DA APLASIA CUTIS NA
NEONATOLOGIA

RESUMEN: Apresentamos um caso de Aplasia Cutis, cujo diagnoéstico foi
corroborado pela clinica. O paciente, um recém-nascido 30 minutos de idade
com um peso de nascimento: 2800gr, tamanho: cabeca 50 centimetros
circunferéncia: 35 centimetros, circunferéncia do peito: 31,5 cm, a partir do
momento do nascimento auséncia de pele é observado no couro cabeludo,
Forma de asas de borboleta. Entrevista com Dermatologia e Genética do
municipio e decidir transferir para o Servico Provincial de Abertura
Hospitalar de Neonatologia para ser avaliado e confirmar o diagnéstico. Como
tratamento especifico, solu¢des salinas foram colocadas em nosso quarto
para manter a area hidratada. Na Neonatologia Provincial foi avaliado por
geneticistas, cirurgides, caumatologistas e neonatologistas confirmando o
diagnoéstico da Aplasia Cutis. Passou por uma pele transplante com a pele Dad
(coxa), coberto com antibidticos 7 dias e recebeu alta com consulta de
acompanhamento para a cirurgia, neonatologia até 28 dias, em seguida, ele
foi avaliado em consultas por seu médico de familia pediatra do grupo basico
de trabalho, dermatologia e genética.

Palavras clave: Recém-nascido, Aplasia cutis, caso isolado.
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Introduccion

Las malformaciones congénitas se definen como “defectos estructurales macroscopicos”
presentes en el neonato.l Las malformaciones, son anomalias estructurales presentes en el
nacimiento. Son importantes por su frecuencia (5% de los nacidos), mortalidad (cuarta causa
en la infancia) y morbilidad, su etiopatogenia puede ser exégena, enddégena o multifactorial.?
3,4,5

Las cifras acerca de la frecuencia de malformaciones congénitas son muy variables. Muchos
estudios de registros oficiales y certificado de nacimiento, el porcentaje de nifios con
anomalias varia. Las razas también pueden modificar la frecuencia, dado que el nimero y los
tipos de malformaciones varian en diferentes razas. %

La Aplasia Cutis Congénita (ACC) es una enfermedad congénita, descrita por Cordon en el
afo de 1767. Este raro defecto ocurre mayormente en el cuero cabelludo (85%) como una
lesion aislada, especialmente en el vértice, aunque también puede ocurrir en cualquier parte
del cuerpo que se caracteriza por la ausencia localizada de piel parcial o completa, ya sea
localizada o generalizada que ocurre en el recién nacido, a nivel de la epidermis, dermis e
hipodermis, afectando en algunos casos musculo y hueso.” Es una entidad muy poco
frecuente que afecta a uno de cada 10.000 recién nacidos vivos, con solo 500 casos
descritos en la literatura médica. Esta entidad es el producto de infartos placentarios o de la
muerte in Utero de un feto en un embarazo gemelar y en algunos casos se produce debido a
una malformacién embriolégica o displasia ectodérmica. También se ha visto relacionada con
ciertos factores predisponentes como son el consumo de agentes teratogénicos durante el
embarazo, dentro de los que estan el misoprostol, cocaina, metotrexate, Inhibidores de la
Enzima Convertidora de Angiotensina (IECAs), metimazol y benzodiacepinas. La Aplasia
Cutis Congénita se observa con mayor frecuencia en las mujeres, comprometiendo
principalmente cuero cabelludo, tronco y abdomen.®

En 1986 Frieden clasifico la Aplasia Cutis Congénita segun varios patrones y localizaciones,
enfatizando en las causas subyacentes asociadas a estos casos.’ En relacién a su ubicacién
anatomica, el 70% de las lesiones se observan en cuero cabelludo principalmente a nivel del
vértex, el 20% se presentan en abdomen tronco y extremidades y el 10% son mudltiples,
afectando otras areas ademas del cuero cabelludo. Su presentacion clinica depende del
momento en el que ocurre el fallo en el desarrollo intrauterino siendo menos agresiva cuando
se presenta en etapas tempranas. Las lesiones van desde fragilidad cutanea, costras,
elementos pseudoampollares y Ulceras, hasta cicatrices atréficas.®
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El diagndstico de esta enfermedad es esencialmente clinico, la histologia de los defectos de
la Aplasia Cutis Congénita curada en uUtero muestra una fibrosis con ausencia de fibras
elasticas o estructuras anéxales y este estudio solo es util cuando se sospecha Sindrome de
Bart (Aplasia Cutis Congénita y Epidermdlisis Bullosa).®

En estadios iniciales el tratamiento es conservador, sin embargo en algunos casos hay
necesidad de realizar cirugia reconstructiva. Para el tratamiento conservador se recomienda
evitar la manipulacién innecesaria de la zona afectada y se enfoca a prevenir la infeccién de
las lesiones y mantener una adecuada hidratacion con un ambiente 6ptimo para su eficaz
cicatrizacion. Dentro de los medicamentos para su tratamiento se cuenta con los parches de
hidrocoloides, tegaderm, mupirocina, sulfadiazina de plata, aunque esta dU(ltima esta
contraindicada en menores de dos meses. El prondstico es bueno si no se asocia con otras
patologias.5 8

Es muy probable, que del 2 al 3 % de los recién nacidos vivos, presenten al nacer una o mas
malformaciones congénitas importantes.” En la década del 40 del siglo pasado se aceptaba
gue los defectos congénitos eran causados, principalmente, por factores hereditarios. Otros
autores afiaden, las causas ambientales y teratégenas.?

El desarrollo embrionario y fetal puede ser alterado por diversos factores externos como:
radiaciones, calor, sustancias quimicas, infecciones y enfermedades maternas. Estos
agentes externos se llaman teratdgenos (del griego teratos, monstruo, y genes,
nacimiento).®'® Las anomalias congénitas también pueden ser causadas por una alteracion
genética del feto, o por la accién conjunta de un agente teratdgeno y una alteracion
genética.?

Mas del 20% de los fetos malformados terminan en aborto espontaneo, el resto nacen con
una enfermedad congénita. Hasta un 5% de los recién nacidos presenta algun tipo de
anomalia congénita, y éstas son causa del 20% de las muertes en el periodo posnatal. Un
10% de las enfermedades congénitas son hereditarias por alteracion de un solo gen; otro 5%
son causadas por alteraciones en los cromosomas.*

Hoy en dia no se conoce la causa de las dos terceras partes de las anomalias genéticas. Se
piensa que algunas malformaciones cardiacas y de la columna vertebral son poligénicas, es
decir, producidas por la presencia simultanea de varios genes andmalos. Otras anomalias
congénitas parecen ser multifactoriales, esto es, producidas por genes anormales que

interactlian con agentes ambientales perjudiciales. Algunas malformaciones se producen con
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mas frecuencia en padres de edades avanzadas; por ejemplo, el riesgo de que nazca un
nifio con sindrome de Down se incrementa con la edad de la madre.* >

Las malformaciones congénitas constituyen la segunda causa de muerte en nifios menores
de un afio en Colombia. Datos estadisticos reportados por el Ministerio de Salud en 1994
muestran que las cardiopatias congénitas (CC) tienen una prevalencia entre 7.5 — 9.5 por
1,000 nacimientos (no discriminan entre nacidos vivos y mortinatos).? > 6.8

Varios programas de vigilancia epidemiolédgica de las malformaciones se llevan a cabo en el
mundo. En Europa funcionan EUROCAT3 y el Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas (ECEMC)* quienes reportan una prevalencia de 4.7 y 1.6 por
1,000 respectivamente. En los Estados Unidos®> & 19 se ha reportado un amplio rango de
prevalencias de acuerdo al tipo de estudio y seleccién de los casos, encontrandose desde 4
hasta 50 por 1,000. En Latinoamérica existen dos grandes registros: el Registro y Vigilancia
Epidemiol6gica de Malformaciones Congénitas Externas (RYVEMCE) en México y el Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC) que cubre la mayor
parte de Sudamérica. RYVEMCE? ha reportado una tasa de CC de 1 por 1,000 y ECLAMC?®
de 2.3 por 1,000 nacidos vivos.t 12

Las anomalias congénitas son una causa de morbi — mortalidad en el mundo razén por la
cual el Instituto de Genética Humana y la Secretaria Distrital de Salud de Bogota desarrollan
un programa de vigilancia epidemiologica, basado en la metodologia del Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC). Se evallan los
factores de riesgo maternos y del recién nacido.® 19 11. 12

En el Hospital Docente Materno Infantil “Dr. Luis Mario Cruz Cruz” de nuestro municipio en el
mes de Enero del afio 2015 se produjo el nacimiento de una recién nacida con una
malformacion de la piel del cuero cabelludo (Aplasia Cutis). Teniendo en cuenta que a pesar
gue en nuestro pais se lleva a cabo un programa de atencion materna infantil y dentro de
este uno de Genética aun continian naciendo niflos con malformaciones congénitas.
Realizamos esta presentacion de caso para conocer la las caracteristicas clinicas de esta

malformacion, conducta ante esta, tratamiento y prondstico.
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Presentacion de caso

Recién nacida de 30 minutos de edad, que desde el momento del nacimiento se observa

ausencia de piel en cuero cabelludo, en forma de alas de mariposa. Se decide su traslado a

sala cerrada de neonatologia, donde se coloca en incubadora previamente calentada.

Hijo de D.K.A.SJ de 22 afios de edad
con APP: no refiere

APF: no refiere

Historia obstétrica de E1, A0, PO
Serologia: No reactiva

Grupo y factor: O positivo (+)

Antecedentes obstétricos:

Anemia, que fue tratada con Inferon e infeccion vaginal por monilias por lo que llevd

tratamiento con Clotrimazol de 500mg por 3 dias en el segundo trimestre. Se le realizaron 15

controles y pertenece al area de salud del Policlinico Docente “Cesar Fornét Fruto”.

Tiempo de Gestacion de 41.1 semanas
Tiempo de ruptura de membranas: 30mn
Caracteristicas del Liquido amni6tico: Meconial xxx
Presentacion: Cefalica Nacida por Cesarea
Cordon: normal

Placenta: normal

Apgar: 8 -9

Peso al nacer: 2800gr

Talla: 50cm

Circunferencia cefalica: 35cm
Circunferencia toracica: 311/2 cm.

Datos positivos al examen fisico:

Cabeza: suturas normales, pelo buena implantacion, se observa, ausencia de piel del cuero

cabelludo en forma de alas de mariposa en zona posterior (corona) union de los parietales,

gue deja ver vasos sanguineos, blanda con ausencia de huesos de sutura coronal.

Temperatura: 36.7°C
Piel: seca, que tiende a la descamacion.
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SOMA:

Extremidad inferior: se observa, adhesion del dorso del pie a la primera porcion de la pierna,
gue cambia de posicién a la movilizacién, una deformidad postural.

Fue valorada por los genetistas municipales y en colectivo se decide su traslado a UCIN
provincial. Como tratamiento especifico, en nuestra sala, solo se le colocaron fomentos de
Solucién Salina para mantener hidratada la zona.

En el Servicio Abierto de Neonatologia Provincial fue valorada .por Genetistas, Cirujanos,
Caumatologos, y Neonatblogos, se concluyd, que la Recién nacida presenta como
diagndstico una Aplasia Cutis. Se le realizé un trasplante de piel con la piel del papa (muslo),
se cubri6 con antibioticos siete dias y fue dada de alta con consulta de seguimiento.

El tratamiento va encaminado a lograr el cierre completo del defecto evitando complicaciones
como la hemorragia e infeccién. En la actualidad existe controversia acerca del manejo.
Algunos autores hablan del tratamiento quirargico como medida inicial, que fue el que se
aplicé a esta recién nacida, sin embargo dependiendo de la técnica usada se pueden llegar a
producir complicaciones importantes como la pérdida significativa de sangre, hospitalizacion
prolongada, infeccion, ademds, pueden interferir con el potencial osteogénico de la
duramadre intacta para iniciar y mantener el cierre del defecto 0seo, deficiente cobertura de
tejidos blandos, necrosis del colgajo, pérdida del injerto, alopecia persistente y dafio cerebral
potencial. Es por lo anterior que la intervencion quirdargica temprana deberia reservarse solo
para los casos en los que hay formacion temprana de escaras, hemorragia masiva, pérdida
de liquido cefalorraquideo, fistula arteriovenosa, defectos de la piel de un didmetro mayor a 5
cm, exposicion de las estructuras vitales y afectacion de la duramadre y/o el cerebro.13 1415
El tratamiento conservador es otra medida a emplear. Este debe ir encaminado a proveer
proteccion contra la infeccion, mantener la herida lo suficientemente himeda y suministrarle
un ambiente Optimo. El tratamiento conservador ofrece ventajas significativas ya que evita las
intubaciones endotraqueales, la anestesia general y las hospitalizaciones prolongadas, con
un excelente prondstico si se trata de pacientes en los que la Aplasia Cutis Congénita es una
entidad aislada como en este caso.'%1’

Se ha descrito que el pronéstico de la Aplasia Cutis Congénita es mejor cuando se presenta
de manera aislada como se observlo en nuestro paciente, aunque éste también dependera
del tamario de la lesion y de su profundidad. 16: 17, 18-

Los parches de hidrocoloides es un tratamiento que se ha aplicado en algunos pacientes
pueden mojarse, no producen dolor al ser retirados, favorecen el aporte de oxigeno y
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nutrientes a través de la angiogénesis, facilitan la migracion celular, aceleran la cicatrizacion,
disminuyen el tiempo y el niumero de las curaciones locales y mejoran los resultados
estéticos. 1920

Aunqgue en nuestro paciente no se observaron otras malformaciones, en la literatura se ha
descrito que la Aplasia Cutis Congénita se puede asociar con diversas anomalias
estructurales que incluyen labio leporino, paladar hendido, epidermdlisis bullosa, atresia
duodenall/ileal, ductus arterioso persistente, onfalocele, meningocele, encefalocele, rifion
poliquistico, gastrosquisis y malformaciones neuroldgicas, displasia ectodérmica y feto
papiraceo entre otras.'6:’

Aplasia Cutis Congénita (ausencia de piel): La falta de desarrollo de piel se ve mas frecuente
en el cuero cabelludo, apareciendo Ulceras ovales y circulares de 1 a 2 cm, bien delimitadas,
no inflamatorias, que pueden ser uUnicas o mdultiples. La mayoria ocurren en el vértex,
justamente al lado de la linea media, pero pueden ocurrir defectos similares en la cara,
tronco y extremidades, donde son a menudo simétricos. La profundidad de la Ulcera es
variable; puede afectar solo a la epidermis o a la dermis superior, 0 extenderse hasta la
dermis profunda, tejido subcutdneo, y raramente, al periostio, craneo y dura.?l: 22
Ocasionalmente, los defectos estan cubiertos por una membrana resistente y simulan una
bula. Algunas veces estan afectados varios miembros de la familia. Se han observado
patrones de herencia autosdmicos recesivos y autosémicos dominantes. Las complicaciones
mas importantes son la hemorragia masiva, infeccién local y meningitis. Raramente se asocia
a otros defectos del desarrollo como labio y paladar hendido, malformaciones vasculares,
cardiopatias congénitas, anormalidades de las extremidades y defectos del sistema nervioso
central.

La aplasia cutis del cuero cabelludo se asocia frecuentemente con el sindrome de Trisomia,
13 se conoce como sindrome de Bart a un cuadro que se hereda de forma autosémica
dominante, caracterizados por defectos localizados en la piel, ampollas generalizadas
recurrentes de piel y mucosas y defectos de las ufas. Si el defecto es pequefio, la
recuperacioén se realiza sin complicaciones con epitelizacién gradual y formaciéon de una
cicatriz atréfica sin pelo en un periodo de varios meses. Los pequefios defectos Oseos,
habitualmente se cierran de forma espontanea durante el primer afio de vida. Los defectos
amplios o multiples, pueden requerir escision y cierre primario, si es factible, o rotacién de un
colgajo para llenar el defecto. Algunas veces los trasplantes perforados de pelo han tenido

éxito. 2324
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Discusion del caso

En este caso se diagnosticdé una Aplasia Cutis Congénita por las caracteristicas del cuadro
clinico. Se interconsulta con especialistas de Dermatologia y genética del municipio, luego
fue trasladada al Hospital Pediatrico Provincial “Dr. Octavio de la Concepcion y la Pedraja” al
servicio abierto de Neonatologia, donde otro equipo multidisciplinario, compuesto por
Neonatdlogos, Dermatdlogos, Genetistas, Cirujanos y Caumatologos, valoraron el caso y
corroboraron el diagnéstico. Se le realizd un trasplante de piel con la piel del papa (muslo),
se cubrié con antibidticos 7 dias y fue dada de alta con consulta de seguimiento por cirugia,
neonatologia hasta los 28 dias. Luego fue valorada en consultas por su médico de familia,
pediatra del grupo basico de trabajo, por dermatologia y genética logrando su total

recuperacion.
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Anexos
Anexo 1. Consentimiento informado
Institucidn: Hospital Docente Materno Infantil “Dr. Luis Mario Cruz Cruz” del Municipio Banes,

provincia Holguin.

Se me ha informado que los datos de mi historia clinica que recogen los datos de mi hija,
seran utilizados para ser publicados en trabajos de investigacion. Conozco también que mi
participacion contribuira al mejor estudio y conocimiento de la enfermedad de mi hija y que
los resultados de esta investigacion seran utilizados para el bien de nuestra sociedad.

Conociendo lo antes planteado en este documento y habiendo aclarado todas mis dudas,
expreso mi disposicion a participar en esta investigacion ofreciendo todos los datos que me

soliciten. Y para que asi conste, firmo el presente documento.
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Anexo 2. Fotografias del caso de Aplasia cutis.

Fuente: Fotografia tomada por los autores.

Fuente: Fotografia tomada por los autores.
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