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La aplasia cutis congénita es una rara alteración caracterizada 
por la ausencia congénita de epidermis, dermis y, en ocasio-
nes, de los tejidos subyacentes1.

Las lesiones pueden afectar a cualquier región corporal, aun-
que la localización más frecuente es el cuero cabelludo2. Se 
puede presentar aislada o asociada a otras malformaciones3.

La asociación de aplasia cutis con anomalías de los miem-
bros superiores constituye un hallazgo extremadamente raro.

Presentamos el caso de un niño recién nacido a término, parto 
espontáneo de vértice (PEV), con un test de Apgar de 9-10-10, 
un peso al nacer de 2.630 g, una talla de 47 cm y un perímetro 
craneal de 33 cm. Era el primer embarazo controlado y bien 
tolerado de una madre sana, de 30 años de edad, que no pre-
sentaba hábitos tóxicos ni ingesta de fármacos durante la ges-
tación. Los padres no son consanguíneos, y no tenían ningún 
antecedente familiar de interés. En las ecografías antenatales 
se sospechaba un retraso del crecimiento intrauterino.

Al nacimiento se visualiza en el área parietal derecha, en la 
proximidad al vértex, un defecto cutáneo redondeado y bien 
delimitado, de 3 cm de diámetro. Estaba constituido por una 
lesión eritematosa, ligeramente sobreelevada y ulcerada, ro-
deada de un área cicatricial alopécica.

No se palpaban anomalías óseas subyacentes. No se apre-
ciaba ninguna otra lesión cutánea. La malformación se asocia-
ba a una agenesia de la mano derecha. El resto de la explora-
ción física era normal.

Se realizó una serie ósea en la que se constató la ausencia 
de huesecillos del metacarpo y las falanges de la mano dere-
cha. La ecografía cerebral y abdominal, así como el ecocardio-
grama, fueron normales. El cariotipo era normal (46 XY). Otras 
exploraciones complementarias, como el hemograma, la bio-
química, el hemocultivo y el cultivo de frotis de la lesión, no 
aportaron ningún otro dato patológico.

La lesión evolucionó con cicatrización por segunda intención 
en 2 meses.

Se estableció el diagnóstico de aplasia cutis congénita (ACC) 
del cuero cabelludo, asociada a agenesia de mano, lo cual po-
dría corresponder con el grupo II de ACC de la clasificación de 
Frieden (figura 1).

A los 8 meses de vida se apreció en el paciente una placa 
alopécica, con piel atrófica y sin anexos (figura 2).

La ACC fue descrita por Cordon4 en 1767 y clasificada por 
Frieden2 en 1986. Su prevalencia se sitúa en alrededor de 3 ca-
sos por cada 10.000 recién nacidos vivos y generalmente se 
presenta de forma aislada5.
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Figura 1. Aplasia cutis congénita de cuero cabelludo asociada 
a agenesia de mano

Figura 2. Placa alopécica, con piel atrófica y sin anexos

©2009 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados



Acta Pediatr Esp. 2009; 67(5): 239-240

240

La ACC tipo II de la clasificación de Frieden es poco frecuen-
te. Clínicamente, se caracteriza por la presencia de placas de 
alopecia cicatricial, solitarias o múltiples, asociada a anomalías 
de los miembros, principalmente los inferiores, con hipoplasia, 
sindactilia, distrofia de uñas y ectrodactilia. Otros defectos in-
cluyen: dilatación de las venas del cuero cabelludo, cardiopa-
tías, hemangiomas, criptorquidia, hipoplasia del nervio óptico, 
microcefalia, hidrocefalia, hidronefrosis y retraso del crecimien-
to. Se transmite de forma autosómica dominante3.

La asociación de la ACC a la agenesia de mano, como en 
este caso, es extremadamente rara.

Cabe destacar también que ante cualquier lesión congénita 
de la línea media se debe realizar una evaluación exhaustiva. 
Si se detecta un defecto óseo del cráneo, está indicado un 
examen con resonancia magnética6. Si no hay defecto craneal 
y la lesión es compatible con una ACC, no es necesario realizar 
una biopsia de la lesión. 
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