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Aplasia cutis congenita

Presentamos el caso de un lactante de siete días diagnosticado de aplasia cutis congénita en su prime-
ra visita de control del recién nacido de Atención Primaria.
La aplasia cutis congénita es una entidad poco frecuente (0,5-1/10 000 recién nacidos) que se halla en 
neonatos generalmente como hallazgo casual. Su localización más frecuente es el cuero cabelludo, a 
nivel del ápex.
Pese a que su etiología es desconocida se ha relacionado con diferentes síndromes y malformaciones, 
que deben conocerse para realizar una buena exploración física, un uso racional de pruebas diagnósti-
cas y un buen diagnóstico diferencial.

We report the case of an infant with aplasia cutis congenita diagnosed on his first visit for control of the 
newborn in primary care.
Aplasia cutis congenita is a rare entity (0.5-1/10,000 newborns) which is found in newborns usually as 
incidental finding. Its most common site is the scalp, at the level of the apex.
Although its etiology is unknown it has been associated with various syndromes and malformations, 
which must be known for a good physical examination, a rational use of diagnostic tests and differen-
tial diagnosis.
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CASO CLÍNICO

Lactante de una semana de vida que consulta para 

primera visita de control del recién nacido. Varón, 

fruto de una segunda gestación a término sin 

complicaciones y parto eutócico sin incidencias. La 

madre refiere una lesión de aproximadamente  

1 cm de diámetro en el vértice del cuero cabelludo 

desde el momento del nacimiento.

La exploración física evidencia la lesión de 1 cm de 

diámetro, de bordes limpios, sin signos de sobrein-

fección (Fig. 1). Ante la sospecha de aplasia cutis 

congénita (ACC) se realizó una radiografía de crá-

neo y una ecografía cerebral transfontanelar, que 

fueron normales. El genograma no evidenció enfer-

medades genéticas, pero el padre también presen-

taba una zona de alopecia cicatricial en el vértice 

del cuero cabelludo, que refiere desde la infancia.
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COMENTARIOS

La ACC fue descrita por primera vez por Cordon en 

17671, y consiste en la ausencia congénita de áreas 

de piel en zonas de localización variable, siendo 

más frecuente en el cuero cabelludo. 

La incidencia se estima en torno a 0,5-1 de cada 

10 000 recién nacidos y la razón femenino:masculino 

es 7:52. En un 80-90% de los casos el defecto se 

presenta en el cuero cabelludo, siendo la lesión tí-

pica descrita como un defecto único o múltiple de 

forma redondeada o alargada de 2-3 cm, bien deli-

mitada, de aspecto bulloso, cicatricial o cubierta 

por una membrana blanda que puede desprender-

se y dejar una úlcera seca.

La profundidad de la úlcera es variable, puede afec-

tar solamente la epidermis o la dermis superior, o 

extenderse hasta la dermis profunda, el tejido sub-

cutáneo, y raramente al periostio, el cráneo y la 

duramadre. La presencia de un defecto óseo sub-

yacente a la ACC se estima en torno al 20-30%2,3.

Puede afectar también a otras partes del cuerpo 

(generalmente extremidades y tronco) y variar en 

extensión desde pequeñas lesiones hasta ocupar 

toda la superficie corporal. 

La etiopatogenia es desconocida. Se han postulado 

diferentes factores predisponentes (metamizol, 

misoprostol, adherencias placentarias, alteracio-

nes vasculares…) aunque ninguno ha sido confir-

mado. Una de las primeras hipótesis sugirió la pre-

sencia de bandas y adherencias amnióticas, que 

darían lugar a una adhesión entre la piel del feto y 

la membrana amniótica provocando un arranca-

miento de la piel2.

El diagnóstico es fundamentalmente clínico y sue-

le realizarse tras la observación de la lesión por fa-

miliares o personal sanitario en los primeros días 

de vida. La biopsia no se utiliza de rutina. En caso 

de sospechar malformaciones asociadas, se pue-

den solicitar pruebas de imagen como ecografía de 

partes blandas o RM4. 

Aunque la mayoría de los neonatos con ACC no 

presenta otras anomalías, las lesiones cutáneas pue-

den asociarse con un gran número de malformacio-

nes congénitas o síndromes genéticos (Tabla 1)5, por 

lo que ante la sospecha de ACC se debe realizar 

una completa historia gestacional y familiar junto 

con un examen físico detallado para eventuales 

anomalías asociadas, con especial atención a es-

tructuras derivadas del ectodermo (pelo, dientes, 

uñas, sistema nervioso central). 

La relación con malformaciones de cráneo y siste-

ma nervioso central suele ocurrir en lesiones gran-

des (> 10 cm)3. 

Además, si es factible, se debe realizar el estudio de 

la placenta en busca de bandas amnióticas, mal-

formaciones arteriovenosas e infartos. 

Al evaluar un paciente con ACC puede ser útil eva-

luar otros familiares buscando áreas de ACC cica-

trizadas. En el caso que presentamos, el paciente 

tenía un antecedente familiar claro en la persona 

de su padre, que mostraba una zona de alopecia 

con tejido fibroso cicatricial6.

En algunos casos hay que realizar diagnóstico dife-

rencial con procesos traumáticos durante el proce-

so del parto. Las complicaciones más importantes 

son hemorragia masiva, meningitis e infección lo-

cal secundaria2.

Figura 1. Aplasia cutis congénita en un paciente 
neonato. Lesión excavada en el cuero cabelludo  
de 1,5 × 1,5 cm con ausencia de epidermis, dermis  
y tejido celular subcutáneo, sin presencia de tejido  
de granulación en el fondo, localizada en la línea 
media de la región parieto-occipital
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El tratamiento es controvertido, pues no existe 

gran experiencia con los resultados. Las lesiones 

pequeñas y superficiales tienden a cicatrizar es-

pontáneamente por un proceso de epitelización 

desde los bordes hacia el centro y que se completa 

en un periodo de uno a varios meses dejando una 

cicatriz atrófica, fina y sin pelo (Fig. 2). En grandes 

lesiones asociadas a defectos óseos, se recomien-

da la reconstrucción quirúrgica con cierre definiti-

vo con colgajos locales, expansiones tisulares y 

craneoplastia3-5. 

A pesar de la baja incidencia de la ACC, es necesa-

rio resaltar la trascendencia del conocimiento  

y diagnóstico de la entidad para todos aquellos es-

pecialistas relacionados con recién nacidos (pedia-

tras, obstetras, etc.) dadas las eventuales mal- 

formaciones asociadas y potenciales complicacio-

nes que se pueden traducir en morbimortalidad 

neonatal. 
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ABREVIATURAS

ACC: aplasia cutis congénita  RM: resonancia magnética.

Tabla 1. Clasificación de Frieden para la aplasia cutis congénita (ACC)5

Tipo Características Herencia
I ACC en cuero cabelludo sin anomalías asociadas HAD o esporádica
II ACC en cuero cabelludo con malformaciones en extremidades:

Síndrome de Adams Oliver (aplasia distal extremidades)
Falanges hipoplásicas o ausentes
Cutis marmorata telangectásica, hemangiomas, malformación arteriovenosa craneal, 
politelia

HAD

III ACC asociado a nevus epidérmico u organoide y problemas neurológicos (convulsiones, 
retraso mental, opacidad corneal,…)

Esporádica

IV ACC asociado a malformaciones embriológicas: mielomeningocele, porencefalia, 
angiomatosis leptomeníngea, disrafia espinal, gastrosquisis

Según el trastorno

V ACC asociado a feto papiráceo e infartos placentarios Esporádica
VI ACC en extremidades inferiores asociada con epidermolisis bullosa HAD o HAR
VII ACC en extremiades inferiores sin epidermolisis bullosa HAD o HAR
VIII ACC causada por teratógenos: enfermedades víricas, fármacos (metamizol, carbimazol) Adquirido
IX ACC asociado a malformaciones

Trisomía 13 (síndrome de Patau)
4p- (síndrome de Wolf-Hirschhorn)
Síndrome de Johanson-Blizzard
Síndrome de Glotz (displasia dérmica focal)
Disrupción de bandas amnióticas
Síndrome de Kabuki
Disgenesia gonadal XY

Variable

ACC: aplasia cutis congénita; HAD: herencia autosómica dominante; HAR: herencia autosómica recesiva.

Figura 2. Evolución de la lesión de aplasia cutis 
congénita a los dos años de edad. Alopecia cicatricial 
residual en la línea media del cuero cabelludo. 
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