Relato de Caso ..

Aplasia congénita da ciitis em membros
inferiores: relato de caso

Aplasia cutis congenita on the lower limbs: a case report
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OLIVEIRA ™ RESUMO
KLEDER GOMES DE ALMEIDA? Introducao: A Aplasia Congénita da Cutis (ACC) é uma doenca rara
PAULETE YURI NOKARYA® caracterizada pela auséncia de uma parte da pele ao nascimento, seja em area
GABRIEL RAHAL COSTA! localizada ou generalizada. A incidéncia é de 0,1 a cada 100.000 nascimentos,

PATRICIA COSTA DE OLIVEIRA CAMPOS! tendo como acometimento principal o couro cabeludo, ocorrendo de forma
isolada nesta localizagdo em 60% dos casos. As causas nao séo claras, mas
fatores genéticos, teratégenos (dlcool, cocaina, maconha, heroina, misoprostol,
metimazol, carbimazol, herpes simples congénito, varicela congénita, etc.),
comprometimento da irrigacdo sanguinea para a pele, trauma, bandas
amnioticas e desordens cromossOmicas (trissomia do 13) estao associados
com as lesoes. Relato do caso: Paciente do sexo feminino, nascida de
parto vaginal com 36 semanas e trés dias, e peso adequado para a idade
gestacional. Referenciada ao nosso servigo apds sete dias de nascimento,
constando auséncia total do tegumento cutdneo em ambas as pernas, com
acometimento de aproximadamente 17% da superficie corpérea, segundo a
tabela de queimados de Lund e Browder. A ma formagéao consistia na auséncia
total de pele e tecido celular subcutaneo. Face a extenséo e localizacio da
lesdo, optou-se pelo tratamento por enxerto de pele parcial, permitindo,
dessa forma, preencher a totalidade do defeito. Conclusao: Devido a
raridade da ACC e ao pequeno numero de pacientes nas séries publicadas
na literatura, a padronizac¢ao do tratamento ainda é incipiente e o que existe
sa@o recomendacoes. Ainda sdo necessarios estudos que abordem desde a
etiologia da doenga até a avaliacdo dos métodos de tratamento.

Descritores: Aplasia congénita da cutis; Membros inferiores; M4 formacao;
Tratamento.

m 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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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.

INTRODUCAO

A Aplasia Congénita da Cutis (ACC) é uma doencga
rara, caracterizada pela auséncia de uma parte
da pele ao nascimento, seja em area localizada ou
generalizada. Geralmente, ocorre no couro cabeludo,
na linha mediana, e apresenta-se ao nascimento como
uma ferida ulcerada, que pode atingir diferentes
profundidades!?.

Em 75% dos pacientes, a ACC ocorre como
lesdo Unical. As lesdes sdao nao inflamatérias, bem
delimitadas, e se apresentam com extensao variando
entre 0,5 e 10 cm ou mais. Os defeitos da pele que
se formam no inicio da gestacdo podem curar-se
antes do parto e aparecer como cicatriz atroéfica,
membranosa ou semelhante a pergaminho, com
associacdo de alopécia; ja os defeitos menos maduros
se apresentam como ulceracgoes.

A incidéncia relatada é de 0,1 a cada 100.000
nascimentos®. As causas nao séo claras, mas fatores
genéticos, teratdégenos (alcool, cocaina, maconha,
heroina, misoprostol, metimazol, carbimazol,
herpes simples congénito, varicela congénita, etc.),
comprometimento da irrigacdo sanguinea para
a pele, trauma, bandas amniéticas e desordens
cromossOmicas (trissomia do 13) estao associados
com as lesoes®.

O objetivo deste trabalho é relatar o caso raro
de uma paciente com ACC de localizagao 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 trés dias, Apgar 9/10 e peso
adequado para a idade gestacional. Nao se constataram,
na anamnese, antecedentes familiares de doencas
cutaneas congénitas, tampouco os pais eram
consanguineos. A mée tinha 18 anos, esta era sua
segunda gestacao e sua filha mais velha era saudével.
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 néo se evidenciaram alteracgoes.

Referenciada ao nosso servico apds sete dias de
nascimento, constando auséncia total do tegumento
cutaneo em face anteromedial de ambas as pernas,
preservando uma ilha de pele em regido posterior
e plantar com acometimento de aproximadamente
17% da superficie corpoérea, segundo a tabela de
queimados de Lund e Browder. A ma formacgéo
consistia na auséncia total de pele e tecido celular
subcutdneo. Apresentava facies eumorfica, com
hemangioma plano em péalpebra bilateral, e fissura
palatina incompleta. A lesdo apresentava-se em
membros inferiores como ulceragido de bordos
delimitados irregulares, envolvendo parte de pernas
e pés bilateralmente (Figura 1).

Durante a internacéo, foram solicitadas
sorologias para doencas infecciosas, como herpes e
varicela, bem como biépsia de pele e cariétipo para
exclusao de desordens cromossdémicas. Também foi
realizado ultrassom transfontanela, abdominal e

Figura 1. Paciente com 11 dias de vida. Aplasia Congénita da
Cutis com envolvimento extenso de pernas (parede anterior e
medial) e com acometimento total da pele e do tecido subcutaneo.
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ecocardiograma, sendo identificado, nestes exames,
apenas persisténcia do canal arterial de 2,5 mm, com
discreta repercussdo hemodindmica. A radiografia
de ossos longos ndo mostrou qualquer tipo de ma
formacéo. Avaliacido realizada por geneticista nao
constatou quaisquer outras mas formacgoes, nao
tendo sido possivel definir um quadro sindrémico;
constatou-se apenas um quadro de aplasia cutinea
congénita isolada.

Face a extensio e localizagdo da leséo, optou-se
pelo tratamento por enxerto de pele no 11.° dia de
vida. Foi realizado enxerto de pele parcial, retirado de
ambas as coxas, permitindo, dessa forma, preencher
atotalidade do defeito. Curativo realizado no quinto
dia pds-operatério mostrou enxertia de pele com boa
integracao, em praticamente toda a area enxertada.
Recebeu alta para acompanhamento ambulatorial
no 16.° pés-operatério, com boa evolucio da lesdo
(Figura 2).

DISCUSSAQ

A ACC é doenca rara, cujo diagnéstico € clinico,
correspondendo ao achado fisico da auséncia de
pele ao nascimento. Apresenta-se mais comumente
como lesoes focais acometendo o couro cabeludo e o

Figura 2. Paciente no16.° dia de pés-operatério.

Quadro 1. Més formacoes associadas.

aspecto histolégico da lesédo varia desde a auséncia
parcial de pele, passando por sua auséncia total,
acometimento do subcutaneo, fascia e musculos, até o
acometimento de osso e duraméter®. Mais raramente,
acomete outras areas do corpo, como o tronco e os
membros, podendo alcancar grandes extensées.

A aplasia manifesta-se geralmente como ma
formacao isolada, caso ocorrido com o paciente do
presente artigo. No entanto, diversas més formagoes
associadas, Unicas ou multiplas, acometendo os
mais diversos sistemas orgénicos, tém sido descritas
(Quadro 1)8.

Segundo alguns dados estatisticos’, 0 acometimento
de membros inferiores ocorre em 25% de todos os
casos de aplasia cutinea congénita; 12% acometem
tronco e flancos, sendo que o couro cabeludo é
acometido em 60% dos casos.

Em 1986, Frieden® fez uma revisdo extensa do
assunto e propds uma classificacdo baseada nos
padroes da apresentacdo da lesdo cutinea, na
presenca e no tipo de mas formacodes associadas, e
no modo de transmissédo (Quadro 2). Subdividiu os
pacientes em nove grupos. O paciente em anélise
parece encaixar-se melhor no grupo 7 da classificagéo
de Frieden: “ACC localizada nas extremidades,
sem formacao de bolhas”, com base nos achados
clinicos coincidentes do padrédo de ocorréncia da
lesdo cutanea — aplasia cutanea com envolvimento
de areas pré-tibiais, dorso de méaos e pés, e area
extensora dos punhos. Nao se constatou, entretanto,
envolvimento de membros superiores.

Em virtude da grande extensio da lesio, o
paciente assemelhava-se a um grande queimado, com
queimaduras de terceiro grau. A primeira preocupacgio
da equipe médica foi resguardar o paciente contra as
perdas hidricas, eletroliticas e caldricas, e contra o
risco de infeccao, enquanto aguardava as melhores
condigdes clinicas para a realizacio do tratamento
cirargico definitivo. Para tanto, o paciente ficou sob
os cuidados da equipe da pediatria e cirurgia pléstica,
com manutencéo de hidratacio e controle de infecgao
por meio dos cuidados locais e antibioticoterapia.

Existem varias op¢oes de tratamento, apresentadas
por varios autores®”8, dependendo do tipo e da
extensao da lesdo. Lesdes pequenas acometendo
apenas a pele e o tecido celular subcutdneo sao
deixadas para cicatrizagio por segunda intencéo, que
ocorre de forma muito rapida. De fato, em muitos
relatos, o paciente apresenta-se ao nascimento com
pequenas cicatrizes no couro cabeludo, caracterizando

Sistema Nervoso Central Cardiovascular

Gastrointestinal Diversos

Holoprosencefalia Coarctagéo da aorta

Fissura labiopalatina Cutis marmorata

Mas formacoes

Hidrocefalia .
arteriovenosas

Defeitos de fechamento do

Onfalocele tubo neural

Paralisia espastica e retardo
mental

Persisténcia do duto arterioso

Fistula traqueoesofagica

Fonte: Evers et al.b.
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um quadro de aplasia, cuja cicatrizagcdo ocorreu
intrattero. Para les6es maiores — e especialmente
aquelas que acometem tecidos mais profundos, e
quando existe a exposicao de 6rgios nobres —, estaria
indicado o tratamento por meio do uso de retalhos
locais. Quando se depara com lesées extensas como

a apresentada, parece ndo haver outra solucéo
sendo o uso de enxerto de pele. A maioria dos casos
semelhantes descritos na literatura é tratada pelo
mesmo método, com fechamento completo da leséo.

A importancia deste relato est4 na descrigio de
mais um caso para a literatura pertinente a essa

Quadro 2. Classificagao proposta por Frieden® para as aplasias cutineas congénitas.

ACC de couro cabeludo sem
anomalias multiplas

Categoria Area corpérea acometida Alteracées associadas Heranca
Fissura labial e palatina, fistula
Grupo 1 traqueoesofégica, ducto arterioso

Couro cabeludo, geralmente
no vértice

Autossdmico dominante

patente, onfalocele, rins policisticos, P
ou esporadico

retardo mental, cutis marmorata
teleangectatica congénita

Grupo 2
ACC de couro cabeludo
associada a mas formacoes
dos membros

Linha média do couro
cabeludo

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

Autossdmico dominante

Grupo 3
ACC associada a nevus

Couro cabeludo pode ser

Opacificagdes corneanas, dermoides

de esclera, colobomas de pélpebras, Esporadico

ACC recobrindo areas
de Mas formacoes

epidérmico ou nevus assimétrico . _
. retardo psicomotor, convulsoes
organoide
Meningomieloceles, disrafia espinal
Grupo 4 g i pinas,

Abdoémen, pele lombar,
couro cabeludo, qualquer

estenose craniana, porencefalia

congénita de linha média, Dependente das

condigoes de base

ACC associada a feto
papiraceo ou enfarto

© e localizacao angiomatose leptomeningea, ectopia
embriologicas h
de orelhas, onfalocele, gastrosquise
Areas multiplas e simétricas, . - L.
Grupo 5 Artéria umbilical tGnica, retardo

frequentemente estreladas
ou lineares, no couro
cabeludo, térax, flancos,

de desenvolvimento, paralisia

espastica, distrofia das unhas, bandas sporéadico

usualmente localizada,
sem anomalias congénitas

placentario axilas e extremidades amniéticas
Formacéo de bolhas de pele e/ou
Grupo 6 membranas mucosas, unhas Dependente do tino
ACC associada a EB, deformadas ou ausentes, metatarso P b

Extremidades

de EB: pode ser
autossdmico dominante
ou recessivo

varo, auséncia congénita de rim
(visto nos casos de EB distréfica

extremidades, sem
formacao de bolhas

multiplas recessiva, EB distréfica dominante e
EB simples)
Grupo 7 ‘ P
ACC localizada nas Areas pré-tibiais, dorso de Autossémico dominante

maos e pés, e area extensora
dos punhos

Nenhuma .
ou recessivo

ACC associada a sindromes
de mas formacoes genéticas

Grupo 8 Couro cabeludo (com . . ..
. . Anus imperfurado (Metimazol); sinais
ACC causada por Metimazol); qualquer area . L. - - -
N . . - de infecgéo intrauterina por herpes Nao hereditario
substancias teratogénicas (com infecgéo por herpes . P
P . ! simples ou herpes-zéster
especificas simples ou herpes-zéster)
Trissomia do 13; sindrome 4- .
Grupo 9 . do 13; 5 ° b, Variado, dependente

Couro cabeludo, qualquer
localizagao

displasias ectodérmicas, Sindrome
de Johanson-Blizard, hipoplasia
dérmica focal, disgenesia gonadal XY

de cada sindrome
especifica

ACC = aplasia cutanea congénita; EB = epidermdlise bolhosa. Fonte: Frieden®.
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rara afecgdo, ainda mais rara quando se constata 2.

sua extensio, o seu padriao de acometimento e as
suas alteracoes secundarias.

3
CONCLUSAO
Devido a raridade da ACC e ao pequeno nimero 4.
de pacientes nas séries publicadas na literatura, a
padronizagio do tratamento ainda é incipiente e que
existe sdo recomendacgdes. Ainda sdo necessarios 5.
estudos que abordem desde a etiologia da doenga até
a avaliagido dos métodos de tratamento e a evolugao
de grupos maiores de pacientes. 6.
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