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PALABRAS CLAVE Resumen

Aplasia cutis Introduccion: La aplasia cutis congénita (ACC) es una malformacion congénita rara que afecta
congénita; sobre todo al cuero cabelludo, aunque puede afectar al pericraneo, el craneo y la meninges.
Vértex; Las complicaciones pueden llegar a ser fatales, por lo que es necesario un tratamiento opor-
Colgajos cutéaneos; tuno. El tratamiento sigue siendo controvertido, sin encontrar un consenso entre el abordaje
Injertos cutaneos; conservador y el quirtrgico. El objetivo de este estudio es describir nuestra experiencia en el
Sindrome de Bart; manejo de la ACC.

Sindrome de Material y métodos: Estudio descriptivo retrospectivo de las historias clinicas de los pacientes
Adams-Oliver menores de 14 afios con diagndstico de ACC, atendidos entre el afio 2000 y el 2013.

Resultados: Veintidds casos de ACC con lesiones que variaban de 1cm (0,79 cm?) a 14cm (153,94
cm?). Dieciocho casos presentaron lesiones en el cuero cabelludo, 3 en extremidades y uno en
tronco. Se realiz6 tratamiento conservador en 9 y quirlrgico en 13 (8 cierres primarios, 2
plastias, 2 injertos cutaneos y un colgajo). Dos pacientes fallecieron por complicaciones de
otras patologias no asociadas a la ACC.

Conclusiones: La ACC es infrecuente y puede tener un desenlace fatal. Para prevenirla es nece-
saria una evaluacion inicial completa para establecer un tratamiento oportuno. La cirugia es
una buena opcion terapéutica, sobre todo en defectos con diametro>4cm (12,6 cm?), ya que
disminuye el riesgo de complicaciones mortales.
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Surgical management of aplasia cutis congenita

Abstract

Introduction: Aplasia cutis congenita (ACC) is a rare congenital malformation that commonly
involves the scalp, but can affect pericranium, bone and dura mater. Complications are rare,
but can be fatal, so early treatment must be achieved. The treatment remains controversial
with no consensus between the conservative and surgical approach. The aim of this study is to
describe our experience in the management of ACC.

Material and methods: Retrospective review of the medical records of all children up to 14
years diagnosed with ACC and treated between 2000 and 2013.

Results: There were a total of 22 cases of ACC with lesions ranging from 1cm (0.79 cm?) to
14cm (153.94 cm?). ACC of the scalp was found in 18 cases, with 3 in extremities and 1 in
trunk. Conservative treatment was performed on 9 patients and 13 underwent surgical treat-
ment (8 primary closures, 2 plasties, 2 skin grafts, and 1 skin flap). Two patients died due to
complications of other diseases not related with the ACC.

Conclusions: ACC is a rare disease that can be fatal. A complete initial assessment to esta-
blish early treatment is necessary to prevent this. Surgery should be considered as an initial
therapeutic option in defects >4cm (>12.6 cm?) as it prevents the risk of fatal complications.
© 2014 Asociacion Espafola de Pediatria. Published by Elsevier Espana, S.L.U. All rights reser-

ved.

Introduccion

La aplasia cutis congénita (ACC) es una malformacion que
consiste en la ausencia congénita de areas de piel. Su pre-
sentacion mas frecuente es a nivel del cuero cabelludo,
limitado a la epidermis o dermis en forma de cicatriz
o Ulcera. Su etiologia es desconocida, aunque existen
multiples factores bioldgicos, farmacologicos, mecanicos y
genéticos que podrian contribuir a su etiopatogenia. La
transmision hereditaria ha sido descrita en algunos casos,
asociando otros defectos congénitos'.

El diagndstico suele realizarse durante la exploracion
neonatal. Su tratamiento depende del tamano, la localiza-
cion y el grado de afectacion de estructuras adyacentes.
Se recomienda un manejo precoz para prevenir compli-
caciones, como hemorragia del seno sagital, infecciones,
alteraciones hidroelectroliticas y térmicas’.

El objetivo de este trabajo es describir las caracteris-
ticas clinico-epidemioldgicas de la ACC, asi como nuestra
experiencia en su manejo.

Material y métodos

Estudio descriptivo, retrospectivo, donde se revisaron las
historias clinicas de los pacientes con ACC menores de 14
anos que han sido tratados en nuestro servicio en el periodo
comprendido entre enero del 2000 y diciembre del 2013. Se
incluy6 a todos los pacientes con diagndstico preoperatorio
compatible con ACC. Se excluyeron las lesiones que fueron
estudiadas histolégicamente con hallazgos microscopicos
distintos de ACC. Se realizd un analisis descriptivo seglin la
distribucion de variables mediante medidas de tendencia
central, estudiando la relacién entre el tratamiento utili-
zado, el tamafo de la lesion, la aparicion de complicaciones

postoperatorias, el tiempo de hospitalizacion y la necesidad
de reintervenir.

El manejo conservador de los pacientes incluyo curas
diarias con aplicacion de sulfadiazina argéntica al 1% o nitro-
furazona al 0,2%, con aposito oclusivo hasta obtener un
cierre completo por segunda intencion. El manejo quirurgico
fue variado, extirpacion y cierre primario del defecto, apli-
cacion de injertos de espesor total, aplicacion de injertos de
espesor parcial previo injerto de materiales biosintético de
matriz celular de mono o doble capa y colgajos de rotacion o
avance, con uso o no de expansores cutaneos. La indicacion
del manejo quirurgico o conservador fue determinada por el
criterio del cirujano responsable. Esta decision dependia del
tamario de la lesion, la afectacion 6sea y el estado clinico
del paciente.

En todos los casos donde se obtuvieron muestras biologi-
cas, estas fueron enviadas para estudio anatomopatoldgico
y, en caso de defuncidn, se realiz6 una autopsia para deter-
minar la causa de muerte. En caso de no tener muestra
bioldgica, el diagndstico fue clinico. El seguimiento de los
pacientes se realizo en consultas externas para revision de
la herida quirurgica o lesion cutanea, control de comorbili-
dades, complicaciones postoperatorias y resultado estético.

Resultados

Se revisaron 23 historias de pacientes con diagnostico inicial
de ACC, de los cuales se excluyd del analisis un caso con
estudio histologico de la pieza quirirgica no compatible con
ACC (nevus de Jadassohn).

Se tratd a 22 pacientes con ACC (tabla 1). EL 54,5% (12/22)
de los pacientes fueron diagnosticados y tratados desde el
nacimiento. El resto (10/22), aunque diagnosticados al naci-
miento, fueron referidos para tratamiento entre los 4 meses
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Tabla1 Comparacion entre el manejo quirtrgico y manejo conservador de la aplasia cutis congénita, (n=22)
Manejo conservador Manejo quirdrgico Total

Sexo, n (%)

Varones 7 (31,8) 8 (36,4) 15 (68,2)

Mujeres 2 (9,1) 5(22,7) 7 (31,8)
Edad, meses, mediana (RIQ) - 12 (0-78) 15 (0-28)
Localizacion de la lesion, n (%)
Cuero cabelludo 7 (31,8) 11 (50,0) 18 (81,9)
Vértex 4 (18,2) 7 (31,8) 11(50,0)
Parietal - 2 (9,1) 2 (9,1)
Occipital 1 (4,5) 2 (9,1) 3(13,6)
Temporal 1 (4,5) - 1 (4,5)
Frontal 1 (4,5) - 1 (4,5)
Extremidades 1(4,5) 2 (9,1) 3 (13,6)
Tronco 1 (4,5) - 1 (4,5)
Defecto 6seo, n (%) 2 (9,1) 2 (9,1) 4 (18,2)
Complicaciones, n (%)

Cicatriz 2 (9,1) 8 (36,4) 10 (45,5)

Infeccion - 1 (4,5) 1 (4,5)

Defuncion? 2 (9,1) - 2 (9,1)
Hospitalizacién, dias, mediana (RIQ) 7 (1-11) 1(1-3) 1(1-7)
Reintervencion, n (%) 1 (4,5) 7 (31,8) 8 (36,4)

RIQ: rango intercuartilico.
@ Defuncion por causas no relacionadas con la ACC.

y 13 anos de edad con una mediana de 32 meses (RIQ 12-111
meses).

Las lesiones en el cuero cabelludo fueron Unicas, excepto
en un paciente, que presentaba 2 lesiones adyacentes a nivel
del vértex. Estas lesiones variaron con un diametro entre
1cm (0,79 cm?) y 14cm (153,94 cm?), con una mediana
de 3,5¢cm (RIQ 2-7cm) (9,81 cm?; RIQ 3,14-38,48 cm?). Las
lesiones en las extremidades fueron de 2cm (3,14 cm?) a
nivel del tercer dedo de la mano derecha, 3cm (7,07 cm?)
en ambas manos y 2 cm en el dorso de ambas manos y ambas
piernas. Las lesiones en el paciente con afectacion sisté-
mica fueron amplias, afectando aproximadamente al 20%
de la superficie corporal total, sobre todo en el tronco y los
miembros superiores.

Cinco pacientes con ACC del cuero cabelludo presentaron
patologias asociadas incluyendo: cardiopatia tipo comunica-
cion interventricular, doble sistema excretor, fisura palatina
completa con secuencia Pierre-Robin, sindrome de Adams-
Oliver y una nifa con multiples malformaciones. Los demas
asociaban epidermolisis ampollosa distrofica, sindrome de
Streeter y sindrome de Bart. Se realizo estudio genético solo
en 2 casos, sin detectar alteraciones cromosomicas.

Las lesiones del cuero cabelludo se trataron de forma
conservadora en 7 pacientes (36,3%), todos ellos menores
de 4cm (12,57 cm?), excepto en una lesidon de 9cm (63,62
cm?), que se realizd manejo conservador por el alto riesgo
anestésico-quirlrgico. En el resto, el tratamiento fue quirdr-
gico (tabla 2). En el paciente con un defecto de 14cm (154
cm?), y que asociaba un defecto 6seo de similar tamafio, se
realiz6 un injerto de material biosintético (INTEGRA® Matrix
Wound Dressing, Integra LifeSciences Corporation of Plains-
boro, New Jersey, USA) y después un injerto de espesor
parcial para la cobertura del defecto. En el segundo paciente

con gran defecto d6seo se realizé cierre primario del cuero
cabelludo sin ningun tratamiento adicional sobre el hueso,
con buena respuesta. Los otros 2 pacientes con defecto dseo
se manejaron de forma conservadora, con buen crecimiento
6seo y cierre del defecto.

De los 4 pacientes que presentaron lesiones en las extre-
midades, 2 recibieron tratamiento quirdrgico. En uno se
realizaron varios injertos de espesor total en las lesiones
de las manos y en el paciente con afectacion de un dedo se
realizaron multiples plastias. El paciente con las lesiones en
manos Yy pies se biopsio, confirmando la ACC, y se decidio
manejo conservador. El paciente con afectaciéon de tronco
recibié tratamiento conservador.

La mediana de la estancia hospitalaria fue menor de 1
dia (RIQ 0,5-7), con un maximo de 25 dias y un seguimiento
medio de 2 anos y 7 meses. En este estudio, 2 (9,52%) pacien-
tes fallecieron; el primero, una recién nacida de 11 dias con
sindrome polimalformativo con cardiopatia compleja, que
presento insuficiencia cardiaca y perforacion intestinal por
bajo gasto; el segundo, se trataba de un sindrome de Bart
que fallecié por descompensacion hemodinamica secundaria
a la gran extension de las lesiones de epidermdlisis ampo-
llosa.

Discusion

La ACC es una patologia poco frecuente, caracterizada por la
ausencia localizada de piel, con una incidencia anual de 1-3
por cada 10.000 nacimientos®“. No existe una causa iden-
tificable, aunque se deduce que la lesion ocurre intraltero
por una alteracion en el desarrollo ectodérmico durante el
periodo embrionario, secundaria a una disrupcion mecanica,
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Tabla 2 Comparacion segiin tamano de la lesion de la aplasia cutis congénita (n=22)

<2cm 2-4cm >4cm Total
n (%) n (%) n (%) n (%)
Conservador 3(13,6) 5(22,7) 1(4,5) 9 (40,9)
Quirudrgico - 7 (31,8) 6 (27,3) 13 (59,1)
Cierre primario - 4 (18,2) 4 (18,2) 8 (36,4)
Injerto - 1 (4,5) 1 (4,5) 2(9,1)
Colgajo - - 1(4,5) 1(4,5)
Plastia - 2 (9,1) - 2(9,1)
Defecto o¢seo 1 (4,5) 1 (4,5) 2 (9,1) 4(18,2)
Complicaciones
Cicatriz - 4 (18,2) 6 (30) 10 (45,5)
Infeccion - 1 (4,5) - 1(4,5)
Defuncion? - 2 (9,1) - 2(9,1)
Reintervencion - 3 (13,6) 5(22,7) 8 (36,4)
Resultado estético favorable (n=20) 3 (15,0) 6 (30,0) 3 (15,0) 12 (60,0)
Hospitalizacion
<1 dia — 5(22,7) 2 (9,1) 7 (31,8)
1-5 dias 2 (9,1) 4 (18,2) 2 (9,1) 8(36,4)
> 5 dias 1 (4,5) 3 (13,6) 3 (13,6) 7(31,8)

a Defuncion por causas no relacionadas con la ACC.

vascular, teratdgena o hereditaria, sin estar en relacion con
el parto o posparto inmediato®. Se ha descrito el hallazgo de
malformaciones aisladas como la persistencia del conducto
arterioso, fistula traqueo-esofagicas, epidermolisis ampo-
llosa, malformaciones de miembros, labio y paladar hen-
dido, y malformaciones renales, entre otras®’. En nuestra
serie, encontramos que en un 22% se asociaron a otras mal-
formaciones congénitas, incluyendo un sindrome de Adams-
Oliver, unas bandas de Streeter y un sindrome de Bart.

En ocasiones, es posible tener una sospecha prenatal
mediante estudio ecografico en las Ultimas semanas de
gestacion®, aunque el diagndstico se realiza mediante el
examen fisico neonatal’. En nuestra serie, el 47,5% de los
pacientes fueron referidos a la consulta a después de los 4
meses de edad, aunque el diagndstico inicial se realizd en
periodo neonatal. En nuestra opinidn, seria recomendable
realizar una evaluacion y establecer el manejo individua-
lizado tan pronto como se realiza el diagnostico. En caso
de duda diagnéstica, se puede realizar una biopsia de la
lesion para descartar otras dermatosis'®. Se recomienda rea-
lizar examenes complementarios para descartar anomalias
asociadas®.

La mortalidad por hemorragia, trombosis del seno sagital
o infeccion del sistema nervioso central puede alcanzar un
50%%>10.1", Esta mortalidad se asocia a mayor tamafo de la
lesion y a defecto 6seo subyacente. Por lo tanto, el manejo
debe ir dirigido a evitar estas complicaciones. En nuestra
experiencia, la mortalidad no se asoci6 a complicaciones
de la ACC, sino que a complicaciones de otras patologias
asociadas.

La presentacion tipica es una lesion aislada localizada
en el vértex del cuero cabelludo, ovalada, bien demarcada,
con ausencia de pelo, que varia entre 1-3cm de diametro
maximo (0,79-7,07 cm?), con aspecto de cicatriz o tejido de
granulacion'®'?. El 70-90% afecta al cuero cabelludo y hasta
un 30% asocia defectos 6seos'.

El tratamiento de la ACC es muy debatido y no existe
un consenso en relacion con el tipo de manejo o interven-
cion a realizar?. En nuestra experiencia, el cuero cabelludo
presenta limitaciones para un cierre adecuado por su escasa
elasticidad, movilidad limitada, forma esférica que requiere
mayor longitud del colgajo y limitada disponibilidad de
tejido por necesidad de preservar el flujo sanguineo axial.
Por lo tanto, las estrategias terapéuticas se deben basar
en el tamano de la lesion y presencia de defecto craneal
subyacente®'. Las muestras bioldgicas obtenidas durante
el tratamiento quirtrgico deben de enviarse para estudio
anatomopatologico para descartar otras dermatosis, inclu-
yendo el nevus sebaceo, la cicatriz traumatica, la alopecia
cicatricial, la epidermdlisis ampollosa, la infeccion locali-
zada, el quiste dermoide congénito, el meningioma cutaneo
y el tejido cerebral heterotopico, entre otros'”.

Las lesiones con diametro<2cm (3,14 cm?) sin afecta-
cion dsea pueden recibir tratamiento conservador?'>. Los
resultados estéticos fueron correctos, con muy poco riesgo
de complicaciones y sin necesidad de anestesia'®. También
es posible realizar una extirpacion radical de la lesion bajo
sedacion y anestesia local, seguida de un cierre primario.

Los defectos entre 2-4cm (3,14-12,57 cm?) se pueden
manejar de forma conservadora'’, aunque si el defecto
supera los 2cm, y con presencia de hueso, se prefiere reali-
zar cierre primario del defecto.

En los casos con defectos mayores de 4cm o con defecto
0seo, se prefiere evitar realizar un tratamiento conserva-
dor debido al riesgo de presentar complicaciones, pobre
resultado estético y el aumento del tiempo de hospitali-
zacion necesaria. Dentro de las posibilidades quirlrgicas
que se han descrito'!, realizamos con mayor frecuencia el
cierre primario en uno o varios tiempos. El tratamiento con
injertos cutaneos, sustitutos dérmicos y colgajos presentan
buenos resultados y han sido descritos ampliamente en otras
series>%14,
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En caso de ausencia de hueso, se prefiere el tratamiento
quirargico''. Se ha descrito el uso de colgajos cutaneos
con muy buenos resultados, disminuyendo el riesgo de
complicaciones>®'*. Otras opciones incluyen injertos de
espesor completo, injertos de espesor parcial y aplicacion
de expansores cutaneos'®. También se ha descrito la utiliza-
cion de aloinjertos', injertos dérmicos acelulares e injerto
de queratinocitos cultivados con buenos resultados?°.

Las lesiones de extremidades o de tronco pueden ser
manejadas de forma conservadora®'. Si la lesion es muy
extensa o afecta a articulaciones, se recomienda trata-
miento quirdrgico con injertos cutaneos o plastias para
evitar la limitacion funcional o cicatrices muy extensas.

Las complicaciones después del tratamiento conservador
o quirdrgico incluyen las cicatrices hipertroéficas y queloides
con o sin alopecia residual, y la sobreinfeccion infeccion
de la herida?'°. En nuestra serie la complicaciéon mas fre-
cuente fue la cicatriz, que en su mayoria no requirié nuevas
intervenciones.

La ACC sigue siendo una patologia con una amplia gama
de posibilidades terapéuticas. Debido a las caracteristicas
de este estudio, no es posible establecer cual es el trata-
miento ideal para la ACC, pero existe una preferencia por
realizar el manejo quirurgico, sobre todo en las lesiones de
mayor tamano, ya que permite evitar las complicaciones
mortales con buenos resultados estéticos.

Conclusiones

Consideramos que la ACC es una patologia con complicacio-
nes potencialmente letales, pero que con un tratamiento
oportuno se pueden prevenir. Aunque el manejo conserva-
dor, es una opcion valida para su manejo, preferimos el
manejo quirdrgico siempre y cuando sea posible realizarlo.
La cirugia tiene que tener por objetivo cubrir el defecto
cutaneo independientemente de la técnica utilizada y debe
de considerarse sobre todo en aquellas lesiones mayores de
4cmy en aquellas con defecto 6seo asociado.
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