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Palavras-chave: Resumo

Displasia ectodérmica, Introdugdo: A Aplasia Cutis Congénita é uma lesdo de pele rara, geralmente restrita ao couro cabeludo, caracterizada
Couro cabeludo, por auséncia focal de tecido cutaneo, envolvendo, por vezes, musculos, peridsteo e dura-mater. Ha diversas etiologias
Recém-nascido. descritas, como defeitos de fechamento de tubo neural, anomalias vasculares, necrose por pressdo no embrido

localizada, dentre outras. Método: Relatamos o caso de um neonato ao primeiro exame fisico com lesdo anular
vesicular, em regido occipital, de 0,8 cm em maior didmetro, com contetdo hialino/ sanguinolento e hiperemia
periférica. Apds ter sido feito diagndstico clinico, optamos pelo tratamento conservador com aplicagdo tdpica de
hidrogel até cicatrizagdo completa. Paciente, entdo, recebeu alta hospitalar, com posterior retorno e resolugdo da
lesdo aos 30 dias de vida. Conclusdo: Aplasia cltis congénita é uma doenca rara, que pode atingir somente couro
cabeludo, mas também pode apresentar-se com auséncia de parte da calota craniana, o que aumenta a mortalidade
devido ao maior risco de complicagdes como fistula liqudrica, meningoencefalite e sangramento.

Keywords: Abstract

Ectodermal dysplasia, Introduction: Congenital Cutaneous Aplasia is a rare skin lesion, usually restricted to the scalp, characterized by a focal
Diseases, Scalp, absence of cutaneous tissue, sometimes involving muscles, periosteum and dura mater. There are several etiologies
Infant, Newborn, described, such as poor neural tube closure, vascular anomalies, pressure necrosis in the localized embryo, among
Diseases. others. Method: We report the case of a newborn at the first physical examination with an annular vesicular lesion,
in the occipital region, of 0.8 cm in greater diameter, with hyaline / bloody content and peripheral hyperemia. After a
clinical diagnosis was made, we opted for conservative treatment with topical application of hydrogel until complete
healing. The patient was then discharged from the hospital, with subsequent return and resolution of the lesion at 30
days of life. Conclusion: Congenital cutaneous aplasia is a rare disease, which can affect only the scalp, but can also
present with the absence of part of the skullcap, which increases mortality due to the increased risk of complications
such as liquor fistula, meningoencephalitis and bleeding.
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INTRODUCAO

A Aplasia Cutis Congénita (ACC) é uma lesdo de pele
rara, geralmente restrita ao couro cabeludo, em 85% dos
pacientes, e com acometimento da calota craniana em 15%
a 30% dos casos'. Ocorre como lesdo Unica em cerca de
75% dos pacientes, mas pode ser vista em outras partes do
corpo, e se caracteriza por auséncia focal de tecido cutaneo,
com possibilidade de envolver estruturas subjacentes, como
musculos, peridsteo e dura-mater?. Nas lesdes maiores, e
especialmente nas mais profundas, ha risco de meningite,
hemorragias e trombose, porém o progndstico é favoravel na
maioria dos casos>*.

A incidéncia presente na literatura é de aproximada-
mente 0,5 a 1 para cada 10.000 nascimentos®. Muitos casos
de ACC acontecem de forma esporadica, embora casos fami-
liares tenham sido relatados. O modo de transmissao pode
ser autossémico dominante com penetrancia reduzida (alguns
portadores de genes ndo manifestardo sinais ou sintomas
clinicos) ou autossémico recessivo®.

A lesdo ocorre de forma mais frequente na regido das
fontanelas na linha média, sobretudo no percurso do seio
sagital superior, mas pode ocorrer também na regido parietal,
retroauricular, pescogo, tronco, membros superiores e infe-
riores. Aproximadamente 80% das lesGes pequenas ocorrem
nas proximidades do “redemoinho capilar parietal”. A lesdo
encontra-se presente desde o nascimento, sem propensdo
para raca. Em grande parte dos casos, a lesdo acomete o
escalpo, sendo limitada a derme, epiderme e as vezes ao
subcutineo, medindo em torno de 0,5 a 3 cm de didmetro®’.

Mesmo que a ACC seja mais familiar para os dermatolo-
gistas pediatricos, os obstetras e os pediatras geralmente sdo
os primeiros a observar essa condi¢do. Como os achados da
ACC podem estar associados a outros defeitos ou sindromes
fisicas subjacentes, é importante que esses profissionais pos-
sam diferenciar os varios subtipos clinicos da ACC, auxiliando
no diagndstico, progndstico e avaliagdo adicional.

A proposta deste trabalho é apresentar um relato de
caso e fazer revisdo da literatura mais atual, de modo a discutir
o diagndstico, etiologia, associa¢des e investigacdo da ACC.

RELATO DE CASO

Paciente E.E.H., sexo feminino, nascida com 38 se-
manas de idade gestacional por Capurro, parto cesareo por
apresentacdo de placenta prévia. A parturiente possuia 21
anos, terceira gestagdao, uma cesdria e um aborto prévios,
apresentava obesidade sem outras comorbidades ou vicios,
fez apenas uma consulta pré-natal, sendo realizada ultrasso-
nografia (US) no terceiro trimestre da gestagdo sem evidenciar
qualquer alteragao. Fez triagem soroldgica apenas no terceiro
trimestre e na admissao, todas ndo reagentes. Sem relato de
comorbidades durante o pré-natal.
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Recém-nascido (RN) ndo apresentou intercorréncias
durante o parto, peso de nascimento 3.605g, escala de Apgar
8 no primeiro minuto e 9 no quinto minuto, adequada para a
idade gestacional, com grande quantidade de vérnix caseoso
em cabeca e torax.

Ap0s periodo de observagdo em centro obstétrico, mae
e RN sdo encaminhados para o alojamento conjunto onde é
realizado o primeiro exame fisico completo do neonato, e
foi observado em regido occipital lesdo anular vesicular, com
conteudo hialino sanguinolento, com area de alopecia e hipe-
remia ao redor, medindo 0,8cm no maior diametro (Figura 1).
Ndo foram encontradas outras lesdes e nem houve outras
queixas pela mae.
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Figura 1. Aplasia cutis congénita. Fonte: Elaborada pelo autor. Legenda: Lesdo
anular vesicular, com conteudo hialino sanguinolento, com area de alopécia
e hiperemia ao redor, medindo 0,8cm no maior didametro.

Foi solicitada consultoria com a equipe da Dermatologia
para melhor avaliagdo da lesdo, a qual aventou o diagndstico
de ACC membranosa.

DISCUSSAO

Apesar de a ACC ser uma doenca rara, apresenta
mortalidade em torno de 20%, decorrente da associagdo de



meningite ou hemorragia em paciente com acometimento da
calota craniana®’.

Embora varias teorias tenham sido propostas sobre sua
patogénese, a maioria dos autores acredita que ndo ha uma
causa subjacente Unica. Pelo contrario, é um achado clinico
resultante de uma variedade de eventos que ocorrem in utero.
Provavelmente, existem duas vias principais para o desenvol-
vimento da ACC: (a) interrupc¢do ou falha no desenvolvimento
das camadas da pele, incluindo epiderme, derme e gordura
subcutanea, e (b) destruicdo in utero da pele que, de outra
forma, se desenvolveria normalmente’.

Devido a suas anormalidades associadas, padrdo
de herancga e area corporal afetada, Frieden® classificou
as diversas formas da ACC em nove agrupamentos clini-
cos (Quadro 1) para auxiliar no diagndstico mais preciso. O
paciente deste relato parece encaixar-se melhor no grupo

1 da classificagdo de Frieden: “ACC de couro cabeludo sem
anomalias multiplas”, com base nos achados clinicos coinci-
dentes do padrao de ocorréncia da lesdo cutanea, sem outras
alteragGes associadas.

O diagnéstico de ACC é clinico e sua aparéncia pode ser
notada de varias formas. UlceragGes ou erosdes da pele sdo
vistas no exame fisico e podem se expandir para estruturas
mais profundas, atingindo tecido muscular e dsseo. A ACC
pode ter, também, aspecto de uma cicatriz atréfica desde o
nascimento®*°.

Em grande parte dos casos, ndo apresentam sindromes,
malformagdes ou outras anormalidades subjacentes. No
entanto, na descoberta do ACC, justifica-se uma investigacao
mais aprofundada, com um exame clinico completo. Além
disso, os membros da familia devem ser questionados sobre
0 ACC, devido a possiveis herangas e associagdes*.

Quadro 1. Classificagdo proposta por Frieden® para as aplasias cutaneas congénitas.

Grupos

Area do corpo
acometida

Alteragoes associadas

Tipo de heranga

Grupo 1
ACC de couro cabeludo sem
anomalias multiplas

Grupo 2
ACC de couro cabeludo associada a
mas-formag6es dos membros

Grupo 3
ACC associada a nevus epidérmico
ou nevus organoide

Grupo 4
ACC recobrindo areas de
mas-formagdes embrioldgicas

Grupo 5
ACC associada a feto papiraceo ou
enfarto placentario

Grupo 6
ACC associada a Epidermdlise
Bolhosa geralmente localizada, sem
anomalias congénitas multiplas

Grupo 7
ACC localizada nas extremidades,
sem formagao de bolhas

Grupo 8
ACC causada por substancias
teratogénicas especificas

Grupo 9
ACC associada a sindromes de
mas-formacgGes genéticas

Couro cabeludo, mais
comum no vértice

Linha média do couro
cabeludo

Couro cabeludo pode ser
assimétrico

Abdomen, pele lombar,
couro cabeludo, qualquer
localizagdo

Areas multiplas e simétricas,
frequentemente estreladas

ou lineares, no couro
cabeludo, térax, flancos,
axilas e extremidades

Extremidades

Areas pré-tibiais, dorso de

maos e pés, e drea extensora

dos punhos

Couro cabeludo (com
metimazol); qualquer area
(com infecgdo por herpes
simples ou herpes-zdster)

Couro cabeludo, qualquer
localizagdo

Fissura labial e palatina, fistula traqueoesofégica, ducto
arterioso patente, onfalocele, rins policisticos, retardo
mental, cUtis marmorata telangiectatica congénita

Anomalias de redugdo dos membros, sindactilia, pé
concavo, distrofia ou auséncia das unhas, apéndices
dérmicos nos dedos, cutis marmorata persistente,
encefalocele, hemangioma, doenga cardiaca,
criptorquidia, polidactilia pés-axial

Opacificagdes corneanas, dermoides de esclera,
colobomas de palpebras, retardo psicomotor,
convulsdes

Meningomieloceles, disrafia espinal, estenose craniana,
porencefalia congénita de linha média, angiomatose
leptomeningea, ectopia de orelhas, onfalocele,
gastrosquise

Artéria umbilical Unica, retardo de desenvolvimento,
paralisia espastica, distrofia das unhas, bandas
amnidticas

Formagdo de bolhas de pele e/ou membranas mucosas,
unhas deformadas ou ausentes, metatarso varo, auséncia
congénita de rim (visto nos casos de EB distrofica recessiva,
EB distréfica dominante e EB simples)

Nenhuma

Anus imperfurado (metimazol); sinais de infec¢do
intrauterina por herpes simples ou herpes-zéster

Trissomia do 13; sindrome 4-p, displasias ectodérmicas,
sindrome de Johanson-Blizzard, hipoplasia dérmica
focal, disgenesia gonodal XY

Autossdmico dominante
ou esporadico

Autossémico dominante

Espordadico

Dependente das
condigdes de base

Espordadico

Dependente do tipo
de EB: pode ser
autossémico dominante
ou recessivo

Autossd6mico dominante
ou recessivo

N3&o hereditario

Variado, dependente
de cada sindrome
especifica

ACC = aplasia cutanea congénita; EB = epidermdlise bolhosa. Fonte: Frieden®.
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Existem duas variantes clinicas principais da ACC do
couro cabeludo: membranosa e ndo membranosa. A ACC
membranosa tende a apresentar-se como placas atréficas
pequenas, ovais ou redondas com uma superficie semelhante
amembrana. Elas podem ou ndo ter um sinal de coleira, onde
geralmente ha cabelos mais escuros e mais longos ao redor
de uma lesdo de aplasia cutanea®.

A cobertura membranosa pode ser preenchida com
liguido ou com sangue, dando-lhe uma aparéncia bolhosa.
E mais provavel que lesdes redondas ou ovais estejam
associadas a alteragdes no desenvolvimento, em vez de
destruicdo de tecidos normais!?2. A ACC membranosa ndo
precisa estar no vértice do couro cabeludo; também pode
se apresentar em aspectos mais laterais do couro cabeludo
e da face, sugerindo falha no fechamento das linhas de fusdo
embrionarias®.

A maioria das lesdes no couro cabeludo é membranosa
(60%) e pode se desenvolver a partir de forgas mecanicas de
tensdo e alongamento na pele e tecido subjacente, com o
rapido crescimento do cérebro e do couro cabeludo®®. Esse
crescimento é maior no vértice do couro cabeludo, onde
muitas dessas leses estdo localizadas®. Essa também pode
ser uma forma de disrafismo, com fechamento defeituoso
do ectoderma sobre o tubo neural**. Quase um quinto dos
casos pode ter alteragGes dsseas subjacentes, como o cranio
bifidum?®.

A ACC é uma condigao que oferece grande dificuldade
de tratamento, devido a sua raridade e também devido a
variedade de apresentagdes clinicas. O reparo das lesGes
pode envolver desde uma simples excisdo até a reconstrugdo
complexa com uso de enxerto dsseo e retalhos de musculos.

O tamanho, localiza¢do e malformagdes congénitas
associadas determinam o progndstico e tratamento. Lesdes
superficiais e limitadas com frequéncia regridem sem
intercorréncias?. O tratamento recomendado para lesGes pe-
guenas e superficiais é conservador, incluindo o cuidado local
da ferida com curativos e boa higieniza¢do. Contudo, quando
alesdo é extensa (mais de 6cm de diametro), raramente fecha
completamente e permanece em tratamento por muito tem-
po?, e pode cursar com hemorragias e infec¢do™.

Muitos métodos de tratamento foram descritos para
ACC, incluindo vaselina ou bacitracina, curativos oclusivos,
curativos umidos ou soro fisioldgico, betadina, sulfadiazina
de prata, acticoat e substitutos bioldgicos ou sintéticos da
pele®315, O tempo médio de cicatrizagdo é de 27,9 dias
para pacientes tratados de forma conservadora®. Cicatrizes
hipertroéficas, placas atréficas ou alopecia cicatricial podem
permanecer apds a cicatrizagdo das feridas®.

No caso relatado, foi optado por tratamento
conservador devido ao tamanho da lesdo de 0,8 cm e demais
caracteristicas benignas. Foi realizada aplicagdo local diaria de
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hidrogel e feito curativo com alginato de cdlcio para melhor
cicatrizagdo. O paciente recebeu alta hospitalar com plano de
acompanhamento ambulatorial, havendo resolu¢do da lesdo
aos 30 dias de vida.

Aplasia cutis congénita é uma doenca rara, que pode
atingir somente couro cabeludo, mas também apresentar-se
com auséncia de parte da calota craniana, o que aumenta a
mortalidade devido ao maior risco de complicagdes como
fistula liquérica, meningoencefalite e sangramento. A apre-
sentacdo clinica do ACC pode fornecer pistas para a fisiopa-
tologia subjacente, o que pode direcionar melhor a avaliagdo
e tratamento adicionais, se necessario.
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