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CASOS CLINICOS

Aplasia cutanea congénita familiar

Resumen.—La aplasia cutdnea congénita es un grupo
heterogéneo de trastornos en los que areas mas o menos
extensas de piel estdn ausentes al nacer. Fue descrito por
Cordon en 1767. Aunque la mayoria de casos son esporadicos,
estdn descritos casos familiares con herencia autosdémica
dominante o recesiva con expresividad variable. La aplasia
cutdnea puede aparecer de forma aislada o asociada a otras
malformaciones, y se han propuesto varias clasificaciones segtin
el tipo de herencia, la localizacién del defecto ylas anomalias
asociadas.

Presentamos un caso localizado en el cuero cabelludo, sin otras
anomalias asociadas, con otros tres miembros de la familia
afectos, correspondiendo a una herencia autosémica
dominante.

Palabras clave: Aplasia cutdnea congénita. Herencia autosémica
dominante.

INTRODUCCION

En la aplasia cutdnea congénita dreas mds o menos
extensas de piel estdn ausentesen el nacimiento. Hoy
se sabe que es un hallazgo clinico que puede tener
multiples causas. Esuna entidad poco frecuente, aun-
que no rara, habiendo mas de 500 casos descritos en la
literatura. Cordon en 1767 publicé el primer caso loca-
lizado en miembros inferiores (1), yCampbell en 1826
el primero con afectaciéon de cuero cabelludo (2). La
mayoria de los casos son esporddicos, aunque estian
descritos casos familiares. Por otra parte, la aplasia
cutdnea puede encontrarse asociada a otros trastornos,
siendo en estos casos una manifestaciéon mds dentro
de sindromes mas complejos.

Hemos tenido la oportunidad de ver un caso de
aplasia cutdnea congénita localizada en cuero cabe-
lludo en una nifia de 3 meses de edad con tres miem-
bros de su familia afectos.

DESCRIPCION DEL CASO

Una nifia de 3 meses de edad nos fue remitida
desde Ciudad Real por una ulceracién en el cuero
cabelludo presente desde el nacimiento (Fig. 1). El
embarazo habia sido controlado, con serologias para
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FIG. 1.—Lesion ulcerada a lo largo de la sutura sagital cubierta por
una costra necrética.
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FIG.2—Madre de nuestra paciente. Se observan dos lesiones de alo-
pecia cicatricial en vértex.

toxoplasmosis, VIH y VHB negativas y serologia para
rubéola inmune. Durante el mismo, la madre habia
recibido tratamiento con calcio (Calcinatal®) ycon un
farmaco para la circulacién (extracto de Meliotus offi-
cinalis, Esberiven®). El parto fue por cesirea a las
41 semanas y media por desproporcion cefalopélvica.
No hubo rotura prematura de membranas yel Apgar
al nacer fue de 8 y 9.

Entre sus antecedentes familiares la madre, de 28 afios,
presentaba cinco placas de alopecia resultado de unas
dlceras con las que nacié (Fig. 2). El padre de la nina,
de 32 afios, no tenia lesiones. Tenian otra hija de 2 afios
de edad que también habia tenido dos dreas de ausen-
cia de piel al nacer que habian cerrado a los pocos meses,
dejando alopecia residual. Segtin los padres, el abuelo
paterno también tenia antecedentes de dos lesiones
compatibles con aplasia cutdnea en el cuero cabelludo,
aunque no nos fue posible explorarle. Los padres no
eran consanguineos yambas familias eran originarias del
mismo pueblo de Ciudad Real (Fig. 3).

EIG.hS.—ArboI genealdgico. Sefialamos a nuestra paciente con una
echa.
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En la exploracion fisica la nifia, que mostraba buen
estado general, presentaba una ulceraciéon alargada en
el cuero cabelludo, de unos 10 cm de longitud, que
cruzaba desde el vértex, a lo largo de la sutura sagi-
tal, hasta casi llegar a la fontanela anterior. Los bor-
deseran eritematosos yuna escara negruzca ocupaba
gran parte del fondo de la lesién (Fig. 1). No pre-
sentaba ninguna otra anomalia ni de la piel ni de los
miembros. La madre tenia cinco lesiones alopécicas,
de pequefio tamafio, de aspecto cicatricial, agrupadas
alrededor del vértex (Fig. 2). No fue posible exami-
nar a los demds miembros de la familia.

Se realizé un sistemdtico de sangre y una bioqui-
mica, que fueron normales, asi como una TAC ence-
falica que no mostré ninguna anomalia ésea ni vas-
cular subyacente. Por ello se decidid, pese al tamafio
de la lesion, tratamiento conservador con curas loca-
les con antibi6ticos tépicos, cerrando la lesiéon de
forma progresiva en varios meses, hasta dejar un drea
de alopecia residual.

DISCUSION

La aplasia cutdnea congénita es un hallazgo clinico
que puede encontrarse de forma aislada o formando
parte de otros sindromes o trastornos (3, 4). Estd pre-
sente en el nacimiento, la mayoria de las veces como
una o varias lesiones ulceradas con distinto grado de
cicatrizacién, incluso cerradas por completo en el caso
de pequefios defectos, que pueden pasar inadvertidos
sino se hace una busqueda dirigida. A lo largo de la
historia ha sido motivo de diversos problemas médico-
legales, al ser consideradas estas lesiones como
secundarias a intervenciones traumadticas durante el
parto.

La localizacién mas frecuente es el cuero cabelludo
hasta en un 86% de los casos, de los cuales el 70-75%
son lesiones tnicas, el 20% dobles y el 8% presentan
tres o mas lesiones (5). En un 20-30% hay defectos
asociados de los huesos del craneo (6). Cuando se
localiza en el tronco o en las extremidades suelen ser
defectos multiples y simétricos.

La mortalidad es del 20% y las causas mads frecuentes
son las hemorragias masivas —sobre todo si hay comu-
nicaciones arteriovenosas (7) entre el defecto yel seno
sagital—, la infeccion y las malformaciones que en
algunos casos se asocian (8).

La aplasia cutdnea se puede encontrar en el seno
de otros trastornos y se han propuesto varias clasifi-
caciones. La mds completa esla de Frieden de 1986 (9),
que la divide en nueve grupos dependiendo de la loca-
lizacién, del modo de herencia y de las malformacio-
nes asociadas (tabla I). Asi hay casos en los que se
encuentra de forma aislada con transmisiéon fami-
liar (10-12); casos con alteraciones en los miem-
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TABLA I: CLASIFICACION DE LA APLASIA CUTANEA CONGENITA [TOMADA DE FIEDEN (6)]

Grupo

Localizacion

Herencia

ACC sin otras anomalias.

ACC con anomalias en los miembros
(S. de Adams-Oliver).

ACC sobre nevo epidérmico.

ACC sobre malformaciones embrio-
l6gicas (disrafismos espinales, onfa-
locele, etc.).

ACC con feto papiraceo o infartos pla-
centarios.

ACC asociada a epidermolisis ampo-
llosa.

ACC localizada en miembros inferio-
res sin ampollas.

ACC causada por teratdgenos (farma-
cos o infecciones).

ACC asociada a sindromes malfor-

Cuero cabelludo.
Linea media del cuero cabelludo.

Cuero cabelludo.

Region lumbar, abdomen, etc.

Mdltiple, simétrica, en cuero cabe-
lludo, flancos y extremidades.

Sobre todo en miembros.

Miembros inferiores.

Cuero cabelludo, cualquier area.

Cualquier localizacién.

Autosémica dominante o esporédica.
Autosémica dominante.

Esporédica.

Dependiendo de la alteracién subya-
cente.

Esporadica.

Dependiendo del tipo de epiderméli-
sis ampollosa.

Autosémica dominante o recesiva.

No se hereda.

Dependiendo del sindrome (trisomia 13,

mativos.

displasias ectodérmicas, etc.).

ACC: aplasia cutanea congénita.

bros (13-15); otrosen los que se asocia a la presencia de
un nevo epidérmico, sobre onfaloceles, meningo-
celesyotros defectos del cierre del tubo neural (16, 17);
casos de aplasia cutdnea en los que se aprecia la pre-
sencia de un feto papirdceo o infartos placentarios
(18-20), como manifestacién inicial de varios tipos
de epidermolisis bullosa (21), en probable relaciéon
con teratdégenos (22, 23), yotros en los que las lesio-
nes de aplasia cutdnea constituyen un defecto
menor en el contexto de sindromes polimalforma-
tivos (24).

La mayoria de los autores estdn de acuerdo en que
no hayuna sola causa subyacente a los distintos tipos
de aplasia cutdnea, y se proponen las siguientes:
a) adherencias del amnios o bandas amnidticas, sobre
todo para laslocalizadas en los miembros; b) traumas
intrauterinos, en los casos asociados a epidermdolisis
bullosa; c¢) alteraciones de la vascularizacién en la pla-
centa o en dreas de la piel, que producirian un com-
promiso del desarrollo de la piel yde los miembros (25);
d) factores genéticos; e) teratégenos; f) defectos del
cierre o fusién de capas embrioldgicas, y g) accién de
fuerzas tensiles durante el rapido crecimiento del cere-
bro y de los miembros.

Por tanto ante un caso de aplasia cutdnea congé-
nita hay que recoger una completa historia familiar
de defectos de la piel o de los miembros, del emba-
razo; explorar en busca de otras anomalias con espe-
cial atencién a las estructuras ectodérmicas y reali-
zar pruebas de imagen, cultivos, cariotipo y biopsia
si se sospecha la presencia de un trastorno de base (26).
En cuanto al tratamiento, se acepta que debe ser con-
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servador, salvo que haya defectos 6seos o vasculares
subyacentes, y proceder mas adelante a cirugia repa-
radora con fines estéticos si asi lo requiere el pa-
ciente (27, 28).

Nuestra paciente corresponde a una aplasia cutdnea
de localizacion en el cuero cabelludo, sin otras ano-
malias asociadas, con otros tres miembros de su fami-
lia afectos, lo que parece corresponder a una heren-
cia autosémica dominante y que se encuadraria en el
grupo 1 de la clasificacién de Frieden. No pudimos
explorar al abuelo paterno de la paciente y objetivar
asf que laslesiones que presentaba fueran también de
aplasia cutanea. Al provenir ambas familias del mismo
pueblo podria explicarse esta coincidencia con la posi-
bilidad de que existiera consanguinidad en genera-
ciones anteriores.

La escasez de casos familiares en tres generaciones
diferentes nos ha llevado a su publicacién.

Abstract.—Aplasia cutis congenita is a
heterogeneous group of disorders in which localized
or widespread areas of the skin are absent at birth. It
was first described by Cordon in 1767. Most cases are
sporadic, although familial cases have been reported
as either an autosomal dominant or a recessive trait,
with variable expression. Several distinct subtypes of
aplasia cutis congenita occurs characterized by the
location of the defect, the presence of associated
malformations and the mode of inheritance.

We present a case localized in the scalp, without any
associated anomaly, and with three other members
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of the family afected, corresponding to an
autosomal dominant mode of inheritance.

Polimon Olabarrieta I, Guerra Tapia A, Segurado Rodriguez A,
Del Rio Reyes R, Iglesias Diez L. Familial aplasia cutis congenita.
Actas Dermosifiliogr 2001,92:461464.

Key words: Aplasia cutis congenita. Inheritance
autosomal dominant.
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