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Aplasia cutis congenita tipo IV e hidrocefalia:
Reporte de caso y revision de la literatura

Aplasia cutis congenita type IV complicating with hydrocephalus:
Casereport and literature review

Resumen

La aplasia cutis representa la ausencia congénita de todas las capas
de la piel y ocasionalmente compromete el hueso y la duramadre
intracraneal. Es una entidad rara. Puede estar relacionada a un
diverso conjunto de alteraciones, asociada a defectos congénitos y a
sindromes malformativos. El tratamiento para esta lesidon puede ser
conservador o quirdrgico. Presentamos el caso de un paciente con
aplasia cutis asociado a hidrocefalia.
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Abstract

Aplasia cutis congenitais characterized by the absence of all layers of
the skin and occasionally involves the bone and intracranial dura. It is
arare entity. It may be associated with a different set of abnormalities
associated with congenital defects and malformations. Treatment for
this injury may be conservative or surgical. We report a patient with
type IV aplasia cutis associated with hydrocephalus.
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Status epilepticus en un adolescente: jes encefalopatia de Rassmusen!

Introduccion

La aplasia cutis representa la ausencia congénita
de todas las capas de la piel' y en ocasiones puede
extenderse a través del hueso y la duramadre.? Es
unaentidadrara.Solohansidoreportadosalrededor
de 500 casos en la literatura mundial. Clinicamente
el neonato presenta una superficie circunscrita de
la piel donde falta esta en desarrollarse. El defecto
puede ser pequefo, pero en algunos casos se
evidencia grandes extensiones comprometidas, en
el craneo ocurren alrededor del 80% de los casos,
especialmente en el vertex y el 20% restante en
las extremidades superior e inferior. El sitio mas
comun de aparicion es el cuero cabelludo, pero se
han descrito casos otros lugares como: flancos,
gluteos, muslos, abdomen, axilas, brazos y espalda.®
Generalmente son lesiones focalizadas; pese a esto
se han reportado casos de lesiones sistémicas.*
Su coexistencia con otras patologias es usual, y su
manejo la mayoria de las veces es quirargico. En
algunas oportunidades al presentarse asociada a
hidrocefalia hace complejo su manejo, por lo cual
el tratamiento multidisciplinario es una obligacién.
Puede alcanzarunamortalidad del 20% al 55%,2 por
ende laimportancia de conocer sus caracteristicas,
formas de presentacion y tratamiento adecuado.
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Neonato de 2,700 gramos, de 36 semanas de
gestacién. Embarazo controlado, nacido por parto
vaginal.Sinantecedentesfamiliares. Alnacimientose
evidencié una extensa lesién en regiéon dosolumbar.
No se observd salida de liquido cefalorraquideo. Se
identificé hipertelorismo, el resto del examen fisico
fue normal, incluyendo el examen neurolégico.
Se decidi6 manejo por cirugia plastica para
reconstruccién de lesién dorsolumbar y se realizé
TAC cerebral que evidencié ventriculomegalia. En
la ecografia abdominal se identificd mal rotacion de
rindn derecho con ectasia pielocalicial y dilatacion
de la vejiga. Se realizd resonancia magnética
cerebral y de columna vertebral total, observandose
hemivertebradorsal.Alos 10diasdenacidopresenté
aumento ventricular, disminucién del estado de
alertay fontanela abombada, por lo tanto se decidio
realizar derivacion ventriculoperitoneal con valvula
de presion media neonatal. El paciente fue sometido
a antibioticoterapia de amplio espectro por 21
dias. Se solicité estudio cromosémico que reportd
cariotipo masculino sin alteracion en el nimero de
cromosomas. Se observé leve cambio en la longitud
de la banda q12.2 del cromosoma 18, que podria
corresponder a microduplicacién o presencia de
un polimorfismo en la region. No se realizo estudio
molecular por CGH microarray. El paciente fue dado
de alta y ha presentado evolucion satisfactoria en
los controles ambulatorios.
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Discusion

La aplasia cutis es una rara entidad descrita por
primera vez por Cordon en el ano 1767.> Esta
afecciénsepresentaconunaincidenciade 1 porcada
10,000 nacimientos.5 Compromete principalmente
el vértice de la region parietal y temporal.2 Su
etiologia aun se desconoce, pero se han propuesto
alteraciones genéticas y del desarrollo como
principales causantes, sugiriendo como posibles
mecanismos: una detencién ectodérmica durante
embriogénesis,” mecanismos vasculares, detenciéon
del desarrollo de lalinea media, compresion externa
intrauterina,? cierre defectuoso del tubo neural y
adherencias amnioticas.! Al parecer nuestro caso
correspondeauntipolV,elcual puedeestarasociado
a malformaciones embrioldgicas subyacentes
como encefalomeningocele, mielomeningocele,
onfalocele, gastrosquisis y otras malformaciones
ocultas como disrafia espinal, porencefalia,
hidrocefalia, angiomatosis leptomeningea vy
estenosis craneal.

Se ha encontrado asociada a trastornos
cromosomicos, sindromes de malformaciones tales
como trisomia 13 y el sindrome de Adams Oliver.
Adicionalmente se ha encontrado coexistente con
persistencia del conducto arterioso, hipoplasia
dérmica, fistula traqueoesofagica, epidermolisis
bullosa, malformaciones en extremidades, labio
leporino y paladar hendido, estenosis craneofacial
y malformaciones renales! y muy pocos casos
estan asociados a hidrocefalia. Los que asocian la
hidrocefalea con la ACC, se dan bajo la presencia
del sindrome de Adams- Osler, donde ademas
se presentan malformaciones en las porciones
terminales de las extremidades y cutis marmorata
telangiectasica. No se han descrito existencia de
estas 2 entidades como un Unico cuadro, por ende lo
peculiar e interesante del caso.

Su diagndstico es clinico y se detecta en la
inspeccién al nacimiento; pese a esto se pueden usar
algunas ayudas imagenolégicas, para determinar
si hay afectacion o no de la duramadre vy si existen
otras lesiones coexistentes. Se ha reportado el uso

de resonancia magnética nuclear, como principal
opcién.?

Eltratamientonosiempreesquirurgico,sehanusado
medidas conservadoras como: sulfadiazina de plata,
crema bacitracina y apésitos de solucién salina, los
cuales hanreportadaalargo plazo problemas parala
salud del recién nacido, por generar hiperpotasemia
e hiponatremia que podrian desencadenar
cuadros de hemorragia y crisis epilépticas.” Las
reparaciones quirurgicas son mas usadas en los
que presentan defectos 6seos considerables;! pero
debe tenerse en cuenta que en defectos medianos
se ha demostrado ostegenesis espontanea que
cierra el defecto de manera parcial o total, por
ende se recomienda aplazar la craneoplastia
para afos posteriores, en caso que no ocurra
este cierre. Dentro de las opciones quirdrgicas
se encuentran: cierre primario, injertos de piel,
colgajos de cuero cabelludo con o sin expansién de
tejido, reconstruccién de la béveda craneal usando
injertos de costilla y musculo latisimo dorsal® y el
riesgo de estas no es mayor que una hemorragia
espontanea, por ello deben considerarse en caso de
ser necesarias.”?El abordaje va a estar determinado
por la profundidad de la lesién, debido a que si el
cerebro se encuentra descubierto los riesgo de
meningitis, tromboflebitis y hemorragias graves, son
mayores y por ende requieren un tratamiento mas
agresivo.? La colocacion de una cubierta de piel de
manera temprana previene hemorragia e infeccion,!
las cuales son las principales complicaciones.?
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Figura 1. Lesién dorsolumbar extensa,
sin fistula de liquido cefalorraquideo.

Figura 2A. RMN de cerebro, corte axial que muestra  Figura 2B. RMN de columna vertebral, que evidencia
hidrocefalia supratentorial. hemivertebra dorsal alta, se aprecia hiperintensidad de la
médula adyacente.
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Figura 3. Estudio cromosémico.
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