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Aplasia Cutis Congénita

Aplasia cutis congénita (ACC) es un trastorno congénito raro caracterizado por la ausencia de piel en ciertas
areas del cuerpo, siendo el cuero cabelludo la zona més comtinmente afectada. Esta condicién afecta
aproximadamente a 3 de cada 10,000 nacimientos y se presenta como defectos cutaneos localizados,
tipicamente en la linea media del vértice del cuero cabelludo. Aunque estos defectos suelen ser aislados,
también pueden presentarse en multiples localizaciones, incluyendo cara, tronco y extremidades.

Caracteristicas clinicas

Las lesiones de ACC son tipicamente no inflamatorias, bien delimitadas y varian en tamafo, desde 0.5 hasta
10 cm. Lo mas comun es encontrar defectos Uinicos en el cuero cabelludo, especialmente en la linea media,
aunque pueden presentarse de forma simétrica o en multiples areas del cuerpo. Las lesiones pueden tener
forma circular, oval, lineal o estrellada, y el grado de afectacion cutanea varia.

>

>

Lesiones superficiales: Cuando solo estd involucrada la epidermis, la lesién es superficial y suele
curarse con cicatriz antes del nacimiento, sin complicaciones significativas.

Lesiones profundas: Las lesiones que se extienden a la dermis o tejido subcutaneo, o en ocasiones
al craneo, pueden presentar ulceraciéon y mayor riesgo de complicaciones como infecciones.
Aplasia cutis membranosa: Esta variante de ACC se caracteriza por una membrana plana y blanca
subyacente que cubre un defecto en el craneo. Esta forma puede asociarse con defectos del tubo
neural, como encefaloceles o meningoceles, y en ecografias se observa tejido cerebral desplazado
fuera del craneo. El signo del “cuello de cabello” (un anillo de cabello oscuro y largo que rodea la
lesidn) es una caracteristica notable.

Aplasia cutis congénita bullosa: Se presenta con tejido conectivo fibrovascular o edematoso, y a
menudo se asocia con defectos del tubo neural, apoyando la hipétesis de que esta variante puede
representar un defecto incompleto del cierre del tubo neural.

Displasia dérmica preauricular: Forma menos comun que aparece delante de la oreja, usualmente
no asociada con otras anomalias extra cutaneas.

Sindrome SCALP: Fenotipo complejo que incluye nevus sebaceo, malformaciones del sistema
nervioso central, aplasia cutis congénita, dermoides limbares y un nevus melanocitico congénito
gigante pigmentado con melanosis neurocutanea.

Etiologia y fisiopatologia

La patogenia de la ACC es multifactorial, y se han propuesto varios mecanismos para su desarrollo. La
condicién puede originarse por:

>

Factores genéticos: Mutaciones genéticas o condiciones hereditarias pueden predisponer a la ACC,
aunque no se han identificado loci genéticos especificos en todos los casos. Se puede recomendar
analisis cromosomico si la ACC esta asociada con otras anomalias congénitas que sugieren un
sindrome genético.
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> Teratdgenos: La exposicion a agentes teratogénicos durante el embarazo esta implicada en la ACC.
Entre ellos destacan metimazol, carbimazol, misoprostol y acido valproico, que pueden alterar el
desarrollo fetal normal y causar defectos en la formacién de la piel.

> Compromiso vascular cutdneo: La interrupcion vascular durante el desarrollo embrionario puede
causar necrosis y falla en la formacién adecuada de la piel.

> Trauma: En algunos casos, el trauma mecanico durante el desarrollo fetal puede provocar defectos
cutaneos.

> Feto papirdceo: Existe una rara asociacion entre feto papiraceo y ACC bilateralmente simétrica,
donde las alteraciones del desarrollo del gemelo comprometido provocan defectos cutaneos en el
gemelo sobreviviente.

Una hipétesis sugiere que la ACC en el cuero cabelludo podria estar relacionada con el remolino capilar,
ubicado en el punto de maxima tensién durante el rapido crecimiento cerebral entre las semanas 10 a 15 de
gestacion, momento en que se establecen la direccion y patron del cabello coincidiendo con el desarrollo
cerebral.

En la ACC membranosa, la formacién de bandas amniéticas por ruptura temprana de las membranas
amnioéticas puede causar constriccion y defectos cutaneos en la zona afectada.

Evaluacion diagnéstica
Aunque no existen anomalias laboratoriales especificas asociadas consistentemente con ACC, la evaluacién
diagnéstica puede incluir:
> Andlisis cromosomico: Considerado cuando ACC se presenta con otras anomalias sistémicas
sugestivas de un sindrome genético.
> Ultrasonido: Fundamental para detectar defectos del tubo neural subyacentes, especialmente en
casos de ACC membranosa asociados a encefaloceles o meningoceles.
> Examen histolégico: En algunos casos, el estudio histolégico puede mostrar caracteristicas
distintivas que apoyan el diagndstico, especialmente en la variante bullosa, que comparte
caracteristicas con tejidos de encefalocele y meningocele.

Tratamiento y manejo
El manejo de la ACC depende del tamafio, profundidad y localizacion de la lesion, asi como de la presencia
de anomalias asociadas. Las estrategias terapéuticas incluyen:
> Intervencion quirurgica: Puede estar indicada para lesiones grandes o ulceradas, especialmente si
el defecto afecta capas profundas o estructuras subyacentes. En algunos casos, puede requerir
injerto de piel para cubrir defectos extensos.
> Cuidado de la herida: Para lesiones superficiales con tendencia a curar espontaneamente, el
cuidado consiste en mantener el area limpia y vigilar signos de infeccion.
> Manejo de anomalias asociadas: Sila ACC se asocia con defectos del tubo neural u otras
malformaciones congénitas, es fundamental la referencia a especialistas (neurdlogos, genetistas)
para su manejo adecuado.
> Enfoque multidisciplinario: En casos complejos, como el sindrome SCALP o anomalias
multiorganicas, es necesario un equipo interdisciplinario con dermatdlogos, cirujanos pediatras y
neuro6logos para una atencion integral.
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Conclusion

La aplasia cutis congénita es una condicién rara pero bien definida, caracterizada por defectos cutaneos
congénitos, principalmente en el cuero cabelludo. Su etiologia es multifactorial, con factores genéticos,
ambientales y mecanicos que contribuyen a su aparicién. El manejo clinico se basa en las caracteristicas de
la lesién y las anomalias asociadas, reservando la cirugia para casos severos. La deteccidon temprana y el
tratamiento de condiciones asociadas son cruciales para mejorar el prondstico, especialmente cuando
existen defectos del tubo neural o presentaciones sindrémicas.
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