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Relato de Caso 

 ■RESUMO
Introdução: A Aplasia Congênita da Cútis (ACC) é uma doença rara 
caracterizada pela ausência de uma parte da pele ao nascimento, seja em área 
localizada ou generalizada. A incidência é de 0,1 a cada 100.000 nascimentos, 
tendo como acometimento principal o couro cabeludo, ocorrendo de forma 
isolada nesta localização em 60% dos casos. As causas não são claras, mas 
fatores genéticos, teratógenos (álcool, cocaína, maconha, heroína, misoprostol, 
metimazol, carbimazol, herpes simples congênito, varicela congênita, etc.), 
comprometimento da irrigação sanguínea para a pele, trauma, bandas 
amnióticas e desordens cromossômicas (trissomia do 13) estão associados 
com as lesões. Relato do caso: Paciente do sexo feminino, nascida de 
parto vaginal com 36 semanas e três dias, e peso adequado para a idade 
gestacional. Referenciada ao nosso serviço após sete dias de nascimento, 
constando ausência total do tegumento cutâneo em ambas as pernas, com 
acometimento de aproximadamente 17% da superfície corpórea, segundo a 
tabela de queimados de Lund e Browder. A má formação consistia na ausência 
total de pele e tecido celular subcutâneo. Face a extensão e localização da 
lesão, optou-se pelo tratamento por enxerto de pele parcial, permitindo, 
dessa forma, preencher a totalidade do defeito. Conclusão: Devido à 
raridade da ACC e ao pequeno número de pacientes nas séries publicadas 
na literatura, a padronização do tratamento ainda é incipiente e o que existe 
são recomendações. Ainda são necessários estudos que abordem desde a 
etiologia da doença até a avaliação dos métodos de tratamento. 

Descritores: Aplasia congênita da cútis; Membros inferiores; Má formação; 
Tratamento.

 ■ABSTRACT
Introduction: Aplasia cutis congenita (ACC) is a rare disease characterized 
by the absence of a part of the skin at birth that may be either localized or 
widespread. The incidence of this disease is 0.1 per 100,000 births. It mainly 
involves the scalp alone in 60% of the cases. The causes are unclear; however, 
genetic factors, teratogens (alcohol, cocaine, marijuana, heroin, misoprostol, 
methimazole, carbimazole, congenital herpes simplex, congenital varicella, 
and others), impaired blood supply to the skin, trauma, and amniotic band 
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INTRODUÇÃO

A Aplasia Congênita da Cútis (ACC) é uma doença 
rara, caracterizada pela ausência de uma parte 
da pele ao nascimento, seja em área localizada ou 
generalizada. Geralmente, ocorre no couro cabeludo, 
na linha mediana, e apresenta-se ao nascimento como 
uma ferida ulcerada, que pode atingir diferentes 
profundidades1,2.

Em 75% dos pacientes, a ACC ocorre como 
lesão única1. As lesões são não inflamatórias, bem 
delimitadas, e se apresentam com extensão variando 
entre 0,5 e 10 cm ou mais. Os defeitos da pele que 
se formam no início da gestação podem curar-se 
antes do parto e aparecer como cicatriz atrófica, 
membranosa ou semelhante a pergaminho, com 
associação de alopécia; já os defeitos menos maduros 
se apresentam como ulcerações.

A incidência relatada é de 0,1 a cada 100.000 
nascimentos3. As causas não são claras, mas fatores 
genéticos, teratógenos (álcool, cocaína, maconha, 
heroína, misoprostol, metimazol, carbimazol, 
herpes simples congênito, varicela congênita, etc.), 
comprometimento da irrigação sanguínea para 
a pele, trauma, bandas amnióticas e desordens 
cromossômicas (trissomia do 13) estão associados 
com as lesões4.

O objetivo deste trabalho é relatar o caso raro 
de uma paciente com ACC de localização restrita 
aos membros inferiores, tratada com enxerto de 
pele parcial.

RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino, nascida de parto 
vaginal com 36 semanas e três dias, Apgar 9/10 e peso 
adequado para a idade gestacional. Não se constataram, 
na anamnese, antecedentes familiares de doenças 
cutâneas congênitas, tampouco os pais eram 
consanguíneos. A mãe tinha 18 anos, esta era sua 
segunda gestação e sua filha mais velha era saudável. 
Descobriu estar gestante por volta de 20 semanas, 
quando ainda fazia uso irregular de anticoncepcional 

oral (Levonorgestrel + Etinilestradiol), iniciando o 
pré-natal e realizando ultrassonografia com 27 semanas; 
note-se que não se evidenciaram alterações.

Referenciada ao nosso serviço após sete dias de 
nascimento, constando ausência total do tegumento 
cutâneo em face anteromedial de ambas as pernas, 
preservando uma ilha de pele em região posterior 
e plantar com acometimento de aproximadamente 
17% da superfície corpórea, segundo a tabela de 
queimados de Lund e Browder. A má formação 
consistia na ausência total de pele e tecido celular 
subcutâneo. Apresentava fácies eumórfica, com 
hemangioma plano em pálpebra bilateral, e fissura 
palatina incompleta. A lesão apresentava-se em 
membros inferiores como ulceração de bordos 
delimitados irregulares, envolvendo parte de pernas 
e pés bilateralmente (Figura 1).

Durante a internação, foram solicitadas 
sorologias para doenças infecciosas, como herpes e 
varicela, bem como biópsia de pele e cariótipo para 
exclusão de desordens cromossômicas. Também foi 
realizado ultrassom transfontanela, abdominal e 

and chromosomal disorders (trisomy 13) are associated with the wounds. 
Case report: A female patient was delivered vaginally at 36 weeks 3 days 
of gestation, with appropriate weight for the gestational age. She was 
referred to our service after 7 days of birth, presenting total absence of 
skin integument on both legs, with impairment of approximately 17% of the 
body surface according to the Lund and Browder chart. The malformation 
consisted of the total absence of skin and subcutaneous tissue. Given the 
extent and localization of the wound, treatment with a partial skin graft 
was elected, thereby filling the totality of the defect. Conclusion: Owing to 
the rarity of ACC and the small number of patients in the series published 
in the literature, standardization of treatment is still incipient. Currently, 
only recommendations are available. Further studies are needed in order to 
investigate the etiology of the disease and to evaluate treatment methods.

Keywords: Aplasia cutis congenital; Lower limbs; Malformation; Treatment.

Figura 1. Paciente com 11 dias de vida. Aplasia Congênita da 
Cútis com envolvimento extenso de pernas (parede anterior e 
medial) e com acometimento total da pele e do tecido subcutâneo.
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ecocardiograma, sendo identificado, nestes exames, 
apenas persistência do canal arterial de 2,5 mm, com 
discreta repercussão hemodinâmica. A radiografia 
de ossos longos não mostrou qualquer tipo de má 
formação. Avaliação realizada por geneticista não 
constatou quaisquer outras más formações, não 
tendo sido possível definir um quadro sindrômico; 
constatou-se apenas um quadro de aplasia cutânea 
congênita isolada.

Face a extensão e localização da lesão, optou-se 
pelo tratamento por enxerto de pele no 11.º dia de 
vida. Foi realizado enxerto de pele parcial, retirado de 
ambas as coxas, permitindo, dessa forma, preencher 
a totalidade do defeito. Curativo realizado no quinto 
dia pós-operatório mostrou enxertia de pele com boa 
integração, em praticamente toda a área enxertada. 
Recebeu alta para acompanhamento ambulatorial 
no 16.º pós-operatório, com boa evolução da lesão 
(Figura 2).

DISCUSSÃO

A ACC é doença rara, cujo diagnóstico é clínico, 
correspondendo ao achado físico da ausência de 
pele ao nascimento. Apresenta-se mais comumente 
como lesões focais acometendo o couro cabeludo e o 

aspecto histológico da lesão varia desde a ausência 
parcial de pele, passando por sua ausência total, 
acometimento do subcutâneo, fáscia e músculos, até o 
acometimento de osso e duramáter5. Mais raramente, 
acomete outras áreas do corpo, como o tronco e os 
membros, podendo alcançar grandes extensões.

A aplasia manifesta-se geralmente como má 
formação isolada, caso ocorrido com o paciente do 
presente artigo. No entanto, diversas más formações 
associadas, únicas ou múltiplas, acometendo os 
mais diversos sistemas orgânicos, têm sido descritas 
(Quadro 1)6.

Segundo alguns dados estatísticos7, o acometimento 
de membros inferiores ocorre em 25% de todos os 
casos de aplasia cutânea congênita; 12% acometem 
tronco e flancos, sendo que o couro cabeludo é 
acometido em 60% dos casos.

Em 1986, Frieden5 fez uma revisão extensa do 
assunto e propôs uma classificação baseada nos 
padrões da apresentação da lesão cutânea, na 
presença e no tipo de más formações associadas, e 
no modo de transmissão (Quadro 2). Subdividiu os 
pacientes em nove grupos. O paciente em análise 
parece encaixar-se melhor no grupo 7 da classificação 
de Frieden: “ACC localizada nas extremidades, 
sem formação de bolhas”, com base nos achados 
clínicos coincidentes do padrão de ocorrência da 
lesão cutânea – aplasia cutânea com envolvimento 
de áreas pré-tibiais, dorso de mãos e pés, e área 
extensora dos punhos. Não se constatou, entretanto, 
envolvimento de membros superiores.

Em virtude da grande extensão da lesão, o 
paciente assemelhava-se a um grande queimado, com 
queimaduras de terceiro grau. A primeira preocupação 
da equipe médica foi resguardar o paciente contra as 
perdas hídricas, eletrolíticas e calóricas, e contra o 
risco de infecção, enquanto aguardava as melhores 
condições clínicas para a realização do tratamento 
cirúrgico definitivo. Para tanto, o paciente ficou sob 
os cuidados da equipe da pediatria e cirurgia plástica, 
com manutenção de hidratação e controle de infecção 
por meio dos cuidados locais e antibioticoterapia.

Existem várias opções de tratamento, apresentadas 
por vários autores5,7,8, dependendo do tipo e da 
extensão da lesão. Lesões pequenas acometendo 
apenas a pele e o tecido celular subcutâneo são 
deixadas para cicatrização por segunda intenção, que 
ocorre de forma muito rápida. De fato, em muitos 
relatos, o paciente apresenta-se ao nascimento com 
pequenas cicatrizes no couro cabeludo, caracterizando 

Quadro 1. Más formações associadas.

Sistema Nervoso Central Cardiovascular Gastrointestinal Diversos
Holoprosencefalia Coarctação da aorta Fissura labiopalatina Cutis marmorata

Hidrocefalia
Más formações 
arteriovenosas

Onfalocele
Defeitos de fechamento do 

tubo neural

Paralisia espástica e retardo 
mental

Persistência do duto arterioso Fístula traqueoesofágica

Fonte: Evers et al.6.

Figura 2. Paciente no16.º dia de pós-operatório.
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Quadro 2. Classificação proposta por Frieden5 para as aplasias cutâneas congênitas.

Categoria Área corpórea acometida Alterações associadas Herança

Grupo 1
ACC de couro cabeludo sem 

anomalias múltiplas

Couro cabeludo, geralmente 
no vértice

Fissura labial e palatina, fístula 
traqueoesofágica, ducto arterioso 

patente, onfalocele, rins policísticos, 
retardo mental, cutis marmorata 

teleangectatica congênita

Autossômico dominante 
ou esporádico

Grupo 2
ACC de couro cabeludo 

associada a más formações 
dos membros

Linha média do couro 
cabeludo

Anomalias de redução dos 
membros, sindactilia, pé côncavo, 
distrofia ou ausência das unhas, 

apêndices dérmicos nos dedos, cutis 
marmorata persistente, encefalocele, 

hemangioma, doença cardíaca, 
criptorquidia, polidactilia pós-axial

Autossômico dominante

Grupo 3
ACC associada a nevus 
epidérmico ou nevus 

organoide

Couro cabeludo pode ser 
assimétrico

Opacificações corneanas, dermoides 
de esclera, colobomas de pálpebras, 

retardo psicomotor, convulsões
Esporádico

Grupo 4
ACC recobrindo áreas 

de Más formações 
embriológicas

Abdômen, pele lombar, 
couro cabeludo, qualquer 

localização

Meningomieloceles, disrafia espinal, 
estenose craniana, porencefalia 

congênita de linha média, 
angiomatose leptomeníngea, ectopia 
de orelhas, onfalocele, gastrosquise 

Dependente das 
condições de base

Grupo 5
ACC associada a feto 
papiráceo ou enfarto 

placentário

Áreas múltiplas e simétricas, 
frequentemente estreladas 

ou lineares, no couro 
cabeludo, tórax, flancos, 

axilas e extremidades

Artéria umbilical única, retardo 
de desenvolvimento, paralisia 

espástica, distrofia das unhas, bandas 
amnióticas

Esporádico

Grupo 6
ACC associada a EB, 

usualmente localizada, 
sem anomalias congênitas 

múltiplas

Extremidades

Formação de bolhas de pele e/ou 
membranas mucosas, unhas 

deformadas ou ausentes, metatarso 
varo, ausência congênita de rim 
(visto nos casos de EB distrófica 

recessiva, EB distrófica dominante e 
EB simples)

Dependente do tipo 
de EB: pode ser 

autossômico dominante 
ou recessivo

Grupo 7
ACC localizada nas 
extremidades, sem 
formação de bolhas 

Áreas pré-tibiais, dorso de 
mãos e pés, e área extensora 

dos punhos
Nenhuma

Autossômico dominante 
ou recessivo

Grupo 8
ACC causada por 

substâncias teratogênicas 
específicas 

Couro cabeludo (com 
Metimazol); qualquer área 
(com infecção por herpes 
simples ou herpes-zóster)

Anus imperfurado (Metimazol); sinais 
de infecção intrauterina por herpes 

simples ou herpes-zóster
Não hereditário

Grupo 9
ACC associada a síndromes 
de más formações genéticas

Couro cabeludo, qualquer 
localização

Trissomia do 13; síndrome 4-p, 
displasias ectodérmicas, Síndrome 

de Johanson-Blizard, hipoplasia 
dérmica focal, disgenesia gonadal XY

Variado, dependente 
de cada síndrome 

específica

ACC = aplasia cutânea congênita; EB = epidermólise bolhosa. Fonte: Frieden5.

um quadro de aplasia, cuja cicatrização ocorreu 
intraútero. Para lesões maiores – e especialmente 
aquelas que acometem tecidos mais profundos, e 
quando existe a exposição de órgãos nobres –, estaria 
indicado o tratamento por meio do uso de retalhos 
locais. Quando se depara com lesões extensas como 

a apresentada, parece não haver outra solução 
senão o uso de enxerto de pele. A maioria dos casos 
semelhantes descritos na literatura é tratada pelo 
mesmo método, com fechamento completo da lesão.

A importância deste relato está na descrição de 
mais um caso para a literatura pertinente a essa 
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rara afecção, ainda mais rara quando se constata 
sua extensão, o seu padrão de acometimento e as 
suas alterações secundárias.

CONCLUSÃO

Devido à raridade da ACC e ao pequeno número 
de pacientes nas séries publicadas na literatura, a 
padronização do tratamento ainda é incipiente e que 
existe são recomendações. Ainda são necessários 
estudos que abordem desde a etiologia da doença até 
a avaliação dos métodos de tratamento e a evolução 
de grupos maiores de pacientes.
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