
-010 Centro Dermatológico Dr. Úraga  |  Vol 2  |  Nº 3  2020

Artículo Original

*	 Director del Centro Dermatológico 
¨Dr. Uraga¨

**	 Pediatra dermatóloga del Centro 
Dermatológico ¨Dr. Uraga¨

***	 Dermatóloga del Centro 
Dermatológico ¨Dr. Uraga¨

****	 Dermatopatólogo 
***** Departamento de Imágenes del 

Centro Dermatológico ¨Dr. Uraga¨

	 Correspondencia a: 
drenriqueuragap@hotmail.com 

	 Palabras clave: Aplasia cutánea 
congénita del cuero cabelludo, 
clasificación, métodos diagnósticos

A R T Í C U L O  O R I G I N A L

Aplasia Cutis Congénita del cuero 
cabelludo: Reporte de tres casos y 
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R E S U M E N

La aplasia cutis congénita consiste en un grupo heterogéneo de trastornos, 

en el que zonas de mayor o menor tamaño presentan ausencia de piel al mo-

mento del nacimiento. Este proceso se puede observar de manera aislada o 

puede presentarse asociado a otras anomalías.

Reportamos tres casos de aplasia cutis membranosa congénita de localización 

exclusiva en cuero cabelludo, atendidos en nuestro centro a lo largo de años; 

dos casos con lesiones múltiples y otro paciente con lesión única y con el 

“signo del collarete de pelo” asociado. Se analizan las características clínicas, 

dermatoscópicas, ecográficas e histopatológicas de acuerdo con cada caso.

La aplasia cutis congénita (ACC) es un grupo relativa-

mente raro y heterogéneo de trastornos congénitos ca-

racterizados por la ausencia localizada o generalizada 

de la piel y en algunos casos del tejido subcutáneo y 

hueso, presente al momento del nacimiento. Si bien, 

puede presentarse en cualquier parte del cuerpo, la 

mayor parte de los casos se observa en cuero cabelludo 

(CC). Es un trastorno generalmente aislado pero puede 

asociarse con otros síndromes genéticos o con otras 

anomalías congénitas,1 siendo la epidermólisis ampo-

llosa distrófica y más específicamente, la dermólisis 

ampollar del recién nacido las más frecuentes, pero en 

general se asocia con todas las formas clínicas de epi-

dermólisis ampollosa hereditaria.2-4 Curiosamente, la 

presencia al nacimiento de estas lesiones en cuero ca-

belludo ha provocado demandas legales de los padres al 

cirujano en la creencia de que estas lesiones son pro-

ducto de mala práctica.5

 

I N T R O D U C C I Ó N

E. Úraga et. al.

Presentamos tres casos observados en nuestro centro, 

uno actual y dos de nuestro archivo de la era pre-der-

matoscópica y revisamos las manifestaciones clínicas, 

ecográficas, dermatoscópicas e histopatológicas de 

acuerdo con cada caso.

C A S O S  C L Í N I C O S 

Caso Nro. 1

Se trata de un paciente de sexo masculino, de cinco años 

de edad, que consulta en el año 2010. En el interrogatorio 

no se encuentran antecedentes personales ni familiares 

de importancia. Es llevado por su madre por presentar 

lesión en región occipital del CC que, según refiere ha 

aumentado discretamente de tamaño, hecho que proba-

blemente está más en relación con el desarrollo corporal 

del paciente que con un aumento lesional real (Fig. 1). 

No refiere ningún tipo de sintomatología subjetiva.
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El examen de la zona afectada nos permite observar 

una lesión de forma triangular ubicada en la región 

occipital, con un borde más claro y zona central algo 

pigmentada, con aspecto atrófico y cicatrizal del área. 

La lesión es alopécica con muy escasos cabellos re-

manentes. Está conformada por dos lesiones alopé-

cicas, una de mayor tamaño de ubicación superior y 

otra más pequeña inferior, separadas por un espacio 

más estrecho que las divide. (Fig 2)

E. Úraga et. al.

Al examen dermatoscópico del área afectada pudo obser-

varse ausencia total de aperturas foliculares, zonas blan-

quecinas que alternan con espacios pigmentados y se 

notan vasos sanguíneos dilatados puntiformes y lineares 

que se transparentan a través de la epidermis. (Fig 3)

Figura 1: Lesión alopécica ubicada en región occipital del CC.

Figura 3: Tricoscopia lesional donde se observan dilataciones vas-
culares lineares y puntiformes marcadas y ausencia de aperturas 
foliculares.

Figura 4: Ausencia de anexos cutáneos. Adelgazamiento de la 
epidermis.

Figura 2: Aumento de la anterior. Se observan dos zonas alopé-
cicas de aspecto atrófico y cicatrizal y una zona estrechada que las 
separa incompletamente.

El examen histopatológico mostró un adelgazamiento 

epidérmico moderado con ausencia de anexos cutáneos 

con excepción de muy eventuales formaciones vellosas 

en la dermis superior (Fig 4). Ausencia de elementos 

inflamatorios significativos. 
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Caso Nro. 2 

Paciente masculino de 7 años de edad, sin antece-

dentes personales ni familiares de ningún tipo. Con-

sulta por presentar un cuadro de tres meses de evo-

lución con múltiples nódulos inflamados en la zona 

occipital del CC. Durante el examen físico, se aprecian 

adicionalmente, 2 lesiones alopécicas en el vértex, que 

la madre refiere están presentes desde el nacimiento. 

En lo que respecta a los nódulos se hicieron los es-

tudios pertinentes con diagnóstico final de nódulos 

alopécicos y asépticos del cuero cabelludo.

 

Nos centramos entonces en las alteraciones congénitas 

y vemos que se trata de dos lesiones redondeadas, se-

paradas por un delgado puente de escaso cabello y que, 

al igual que en el caso anterior se aprecian dos zonas, 

una periférica más clara y una central algo más pig-

mentada. La piel presenta un aspecto atrófico, no ob-

servándose persistencia de cabello en el área afecta. 

(Fig 5 y 6)

mentado discreto, sino también una zona eritematosa 

probablemente dada por la traslucidez epidérmica que 

deja transparentar la trama vascular cutánea.

En las Figuras 7a y 7b se aprecian dos vistas de la cabeza 

del niño y sus lesiones; en la parte superior las placas 

alopécicas que corresponden a la ACC y en la zona pos-

terior las lesiones con diagnóstico de nódulos asépticos 

y alopécicos del CC.

Se realizó ecografía en equipo de ultrasonido de alta 

resolución 18 MHz y con Doppler color de región oc-

cipital, vista longitudinal, observándose un área ane-

coica dérmica, con disminución del espesor y au-

mento de la ecogenicidad lo que sugiere un defecto de 

la dermis. Los planos dérmicos y subcutáneos adya-

centes se encuentran de grosor conservados. Con Do-

ppler color no se detectan signos de vascularización en 

su interior y periferia. No se visualizaron defectos en 

el margen óseo. (Fig 8)

Figura 5: Se aprecian las dos zonas alopécicas redondeadas sepa-
radas por un puente piloso incompleto.

Figura 6: Con mayor aumento se observa el aspecto atrófico de 
la piel con total ausencia de cabello y de aperturas foliculares. Se 
aprecia discreto eritema del área central.

En la Fig 6, con un mayor aumento se puede apreciar 

que la zona central presenta no sólo un patrón pig-

E. Úraga et. al.
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Caso Nro. 3 

Paciente de nuestros archivos de 2 meses de edad, quien 

presenta desde el nacimiento, placa alopécica de aspecto 

cicatrizal, de superficie irregular, eritematosa, atrófica y 

en cuya periferia se observa un collar de pelos largos que 

parten radialmente del borde lesional hacia la zona ex-

terna. No referían antecedentes personales ni familiares 

ni síntoma subjetivo alguno. (Fig 9)

Figura 7a (superior): Círculo blanco que encierra las placas de 
ACC y círculo rojo que rodea la zona de los nódulos alopécicos y 
asépticos del CC y Figura 7b (inferior): que muestra los nódulos 
múltiples con mayor claridad.

Figura 8: Ecografía de la zona afecta observándose las alteraciones 
antes citadas.

Figura 9: Lesión alopécica occipital con “signo del collarete de pelo”

E. Úraga et. al.
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Se hace el diagnóstico clínico de ACC membranosa de 

CC con “signo del collarete de pelo” el cual se muestra 

con mayor aumento en la Fig 10 y se practica biopsia 

comprobatoria que da como resultado la presencia 

de atrofia epidérmica marcada, fibrosis cicatrizal 

dérmica, no se visualizan anexos pero si focos de infil-

trado linfocitario moderado. (Fig 11.) 

Figura 10: Borde rojo externo que encierra el “collarete de pelo.” 
El borde rojo interno delimita la zona alopécica y la flecha blanca 
señala muy escasos pelos residuales.

Figura 11: La microfotografía muestra marcada atrofia epidérmica, 
ausencia de anexos y fibrosis cicatrizal de la dermis con focos de 
leve infiltrado linfocitario.

D I S C U S I Ó N

La ACC no es un cuadro nuevo, fue descrita por primera 

vez por Cordón en el año de 1767 en un paciente que 

presentaba sus lesiones en los miembros inferiores, 

mientras que en 1826 Campbell describe el primer caso 

con compromiso del CC.6

E P I D E M I O L O G Í A

Es un trastorno infrecuente cuya incidencia se calcula 

en 1 a 3 por cada 10.000 nacidos vivos, sin embargo, es 

probable que lesiones moderadas y aisladas no sean in-

formadas y, por otra parte, lesiones solitarias en el con-

texto de síndromes polimalformativos no siempre son 

reportadas7 por lo que, la incidencia puede no ser to-

talmente exacta. Existe un ligero predominio en el sexo 

femenino y en 85 % de los casos se ubica en el CC. La 

mayor parte de los casos son esporádicos pero se han 

reportado casos familiares.8 El modo de transmisión 

parece ser autosómico dominante (AD) con penetración 

reducida o autosómico recesivo (AR).1

P A T O G É N E S I S

La etiología se mantiene poco clara, no obstante, tanto 

causas genéticas como ambientales han sido involu-

cradas y diversas teorías han sido propuestas como 

son: cierre incompleto del tubo neural, trauma intrau-

terino, compromiso vascular por insuficiencia placen-

taria, adherencias de la membrana amniótica (teoría 

amniogénica, que sostiene que la membrana amniótica 

se adhiere a la piel del feto a la que puede arrancar 

dejando áreas denudadas),9 infecciones intrauterinas 

víricas por varicela y herpes simple así como, toxo-

plasmosis, rubeola, citomegalovirus y en general, las 

infecciones incluidas en el síndrome TORCH ocu-

rriendo durante el embarazo, han sido asociados a 

ACC,10 lo mismo ocurre con el SIDA11 e incluso la sífilis 

ha sido citada como causal en su momento.

Diversas drogas usadas durante la gestación como el 

ácido valproico, medicamentos antitiroideos como el 

metimazol,12 benzodiazepinas42 o el consumo de co-

caína, entre otras se presumen como causales. Marneros 

E. Úraga et. al.
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en el 2013 publica un estudio en el que identifica el único 

gen conocido asociado con ACC no sindrómica (el BMS1) 

en una familia con un pedigree de 5 generaciones y una 

herencia AD de penetrancia completa, mutación que da 

como resultado un defecto en la proliferación de tejidos 

durante el desarrrollo celular.13-14 Hay quien ha preco-

nizado que la ACC es el residuo de un hemangioma in-

volucionado in útero y reportan un caso de 2 lesiones de 

ACC en CC en un paciente con una malformación intra-

craneal (angiomatosis encéfalo-trigeminal).15

 C L A S I F I C A C I Ó N 

Varios sistemas de clasificación han sido propuestos, 

sin embargo dos son los más aceptados. El primero, su-

gerido por Sybert VP. en 1985 en un artículo publicado en 

Pediatric Dermatol16 y al año siguiente Frieden IJ. presenta 

un segundo sistema de clasificación, ambos basados en 

la localización de las lesiones (las del CC son separadas 

de los trastornos de la pared abdominal), el número de 

lesiones, forma de las mismas, modo de herencia y la 

presencia o ausencia de otras anomalías asociadas.16-17

La clasificación de Sybert la divide en 4 grupos y tres 

subgrupos (Tabla I):

Tabla I: Clasificación de la aplasia cutánea congénita (tomada de Sybert16)

Tabla II: Clasificación de la aplasia cutánea congénita (tomada de 
Frieden18)

Grupo  I

Grupo II

 

Grupo III 

Grupo IV

ACC limitada solo a CC

ACC tomando cuerpo y CC

Subgrupo 2 A

ACC tomando cuero y CC

AAC asociada con 
epidermólisis ampollosa

Subgrupo IV A

 

 

ACC con compromiso 
de cuerpo y defectos 
en los miembros

 

 

Síndrome de Bart 

C L A S I F I C A C I Ó N  D E  S Y B E R T  ( 1 9 8 5 )

Sin embargo, la más aceptada es la clasificación de Frieden 

propuesta por este autor en el año de 1986 en un artículo 

publicado en el Journal de la Academia Americana de Der-

matología después de una revisión de 120 publicaciones, 

dividiendo la enfermedad en 9 subtipos18 (Tabla II).

S U B T I P O

Subtipo 1

Subtipo 2

Subtipo 3

Subtipo 4

Subtipo 5

Subtipo 6

Subtipo 7

Subtipo 8

Subtipo 9

C L A S I F I C A C I Ó N  D E  

F R I E D E N  ( 1 9 8 6 )

ACC de cc sin 
anomalías múltiples

ACC de cc asociada a 
anomalías en los 
miembros (Sindrome 
de Adams-Oliver)

ACC de cc asociada a nevo 
epidérmico y sebáceo

ACC de región lumbar, 
abdomen, etc. 
sobrepuesta a 
malformaciones 
embrionarias

ACC asociada a feto 
papiráceo e infarto 
placentario

ACC asociada a 
epidermólisis ampollar 
y con 2 variantes:
a) Focal sin anomalías 
congénitas múltiples y
b) Diseminada con 
anomalías congénitas

ACC localizada en 
extremidades y sin 
ampollas

ACC causada por 
teratógenos específicos 
en miembros inferiores

ACC asociada con 
síndromes 
malformativos

H E R E N C I A

AD o esporádica

AD

Esporádica

Depende de la 
condición subyacente

Esporádica

a) Puede ser AD o AR de 
acuerdo al tipo de EA
b) AR

AD o AR

No hereditaria

Varía de acuerdo con 
el síndrome

Esta clasificación ha sido modificada por diagnóstico 

molecular y genético.10-19 De esta modificación solo expo-

nemos a continuación lo que corresponde al grupo 1 que 

atañe a nuestros casos. En esta clasificación modificada 

se demuestra que aún en la forma no sindrómica se ha 

encontrado que puede estar asociada a defectos gené-

ticos (gen BMS1). (Tabla III)

E. Úraga et. al.
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C U A D R O  C L Í N I C O  D E  L A  A C C  D E  C C

El cuadro se presenta al nacimiento y sus características 

pueden ser muy variadas dependiendo del momento de 

aparición, tejido involucrado y grado de curación en el 

útero.1 Ya indicamos que la forma clínica más frecuente es 

el subtipo 1 de la clasificación de Frieden y siendo nuestros 

tres casos correspondientes a este subtipo nos vamos a re-

ferir específicamente al mismo.

El subtipo 1 se manifiesta generalmente como un pequeño 

defecto solitario, alopécico en el vértex del CC, cubierto con 

tejido atrófico o por una escara, sin embargo, raramente se 

pueden observar múltiples lesiones pequeñas y agrupadas. 

Se calcula que en el 75% de los casos es una sola lesión, 

20% dos lesiones y 8 % tres lesiones.10 Lo más frecuente es 

observar lesiones de pequeño tamaño con un diámetro de 1 

a 3 cm. La superficie se puede presentar con tejido de gra-

nulación, erosionada, ulcerada, ampollar y después de la 

curación de las lesiones se observa con frecuencia una su-

perficie escleroatrófica de aspecto cicatrizal, mientras que, 

en otras ocasiones sobre todo en el tipo ampollar no mem-

branoso adopta una forma hipertrófica,20 pudiendo obser-

varse la persistencia de anejos en algunas áreas lesionales. 

La ubicación preferencial en el vértex ha sido directamente 

relacionada con las fuerzas de tensión y estiramiento ejer-

cidas sobre la piel embrionaria y tejidos mesenquimales 

subyacentes al mismo tiempo que se produce un creci-

miento rápido del cerebro durante el desarrollo temprano 

lo que ocurre durante las semanas 10-15 de gestación.21

En cuanto a la forma de las lesiones, la misma es variada, 

pudiendo adoptar ser ovaladas, redondeadas, circulares 

con aspecto perforado, lineares, romboidales, triangulares 

o con imagen estrellada,1 raramente la AAC se presenta 

como una ampolla con contenido seroso y cubierta por 

una membrana, que corresponde a la forma membranosa 

de la ACC del CC.1 Cuando el defecto se presenta como una 

cicatriz, representa el resultado de curación intrauterina. 

Lesiones irregulares con frecuencia se asocian con alte-

raciones del hueso, la dura y la vasculatura intracraneal y 

corresponde a la forma no membranosa estrellada de ACC 

del CC. La región parietal es la más afectada cercana a la 

zona del remolino. Las lesiones en el CC se pueden asociar 

con complicaciones que incluyen, trombosis, convulsiones 

o hemorragia.22 En el subtipo 1 subgrupo B (cara), de la 

clasificación modificada de Frieden, se han reportado le-

siones ubicadas en la cara y algunas muy raras como la 

localización en parpado descrita por Gao et. al.17

V A R I A N T E S  C L Í N I C A S

Tres variantes son actualmente descritas en la ACC del 

CC subtipo 1

1.	 ACC membranosa del CC

2.	 ACC membranosa del CC con el “signo del collarete de pelo”

3.	 ACC no membranosa o estrellada del CC

ACC membranosa del CC

También conocida como ACC ampollar es la forma más 

frecuente de ACC de CC (60%) y si bien, hay reportes de 

casos familiares lo frecuente son los casos esporádicos. 

Se presenta al nacimiento por lo común con un aspecto 

que semeja una ampolla o un quiste cubierto por piel fina 

y brillante. Generalmente única, puede sin embargo ser 

múltiple23 y a veces sigue un patrón lineal1 e incluso hay 

reportes de ACC ampollar lineal siguiendo las líneas de 

Blaschko.25 Esterly, Drolet et al. piensan que esta forma 

es una variante frustra del defecto del tubo neural antes 

mencionado y este concepto se basa en los estudios his-

topatológicos que muestran una gran similitud con los 

meningoceles y encefaloceles, siempre recordando que 

G R U P O

I: ACC (no sindrómica) de cabeza:
IA:Piel cabelluda

Membranosa o bulosa
Hipertrófica
Atrófica

IB. Cara

T O P O G R A F Í A

Piel cabelluda 
generalmente el 
vértex

Area temporal y 
de la mejilla

H E R E N C I A

AD (BMS1) o 
esporádica

A N O M A L Í A S  A S O C I A D A S

Labio leporino, paladar hendido, fístula 
traqueoesofágica, duplicidad uterina y de cérvix, 
ductus arterioso, onfalocele, riñón poliquístico, 
retraso mental, cutis marmorata congénito,24 
mamas supernumerarias, collarete de pelo.

Tabla III. Clasificación de Frieden modificada10-19

E. Úraga et. al.
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la piel y el sistema nervioso se derivan del ectodermo 

y que la separación del ectodermo neural del ectodermo 

epitelial ocurren simultáneamente con el cierre del tubo 

neural y por tanto esta asociación cronológica puede ex-

plicar los defectos cutáneos que se observan a menudo 

relacionados con defectos del tubo neural.26-27

ACC membranosa con el “signo del collarete de pelo”

A diferencia de otras ACC del CC, la forma membranosa 

puede tener un círculo periférico no normal de pelo grueso y 

largo llamado “collarete de pelo” que fue descrito por primera 

vez en 1989 por Comments et al, consiste en un anillo de 

pelo oscuro, largo grueso y áspero rodeando una lesión 

congénita nodular de aspecto quístico, ampollar o atrófica 

localizada en CC26-28 y que se piensa que es causado por 

una migración neural inadecuada que da como resultado la 

creación de un tejido neural aberrante. Este signo ha sido 

etiquetado como marcador de disrafismo espinal que indi-

caría la presencia de raquisquisis oculta a distancia.29-27

Histológicamente se observan: 

a.	 Epidermis aplanada 

b.	 Desaparición de los apéndices 

c.	 Melanocitosis dérmica 

d.	 Area dérmica sin fibras elásticas ni fibras de colágeno 

e.	 Hiperplasia de macrófagos en el área y 

f.	 Presencia de numerosos folículos pilosos hipertró-

ficos con orientación horizontal que emergen del 

borde de la lesión

ACC no membranosa o irregular o estrellada del CC

En esta forma las lesiones son más grandes, irregulares, 

anguladas o de forma estrellada que al curar dejan una 

lesión que semeja una cicatriz que se entremezcla con zonas 

donde se conservan los apéndices cutáneos. Esta forma es 

frecuentemente familiar con un patrón de herencia AD. No 

es rara la asociación con alteraciones óseas subyacentes.

Las alteraciones irregulares del CC en la ACC no mem-

branosa son clínicamente diferentes de la forma mem-

branosa y es probable que tengan una patogenia diferente. 

Baselga et al.21 sugieren que la superficie esclerótica puede 

ser el resultado final de una anormal curación postnatal 

mientras que lesiones grandes, profundas o cicatrices 

membranosas resultan de la curación intrauterina. Otros 

autores como Stephan et al.7 sugieren como causa directa 

las fuerzas tensionales ejercidas sobre la piel embrionaria 

como ya lo señaláramos anteriormente.

D I A G N Ó S T I C O  D E  L A  A C C 2 2

1.	 Las investigaciones de laboratorio son normales y 

no existen pruebas específicas para el problema

2.	 Dermatoscopía

3.	 Radiografías del CC pueden ser hechas en casos 

especiales

4.	 Biopsia de piel comprobatoria (no siempre necesaria 

excepto que se necesite información histológica impor-

tante para el diagnóstico diferencial con otros cuadros)

5.	 Ultrasonografía, MRI en caso de malformaciones o 

complicaciones

6.	 Pruebas prenatales sugestivas de ACC

a.	 Niveles de α-fetoproteína en líquido amniótico y 

sangre materna

b.	 Prueba de la acetilcolinesterasa positiva en caso 

de ultrasonografía normal

7.	 Investigar:

a.	 Historia de ingesta de drogas durante el embarazo

b.	 Estado endocrinológico de la paciente embarazada

c.	 Enfermedades asociadas

	 I. Asociada a enfermedades de los miembros

•	 Reducción distal de los miembros 

(síndrome de Adams-Oliver)

•	 Falanges distales ausentes hipoplásticas

•	 Cutis marmorata telangiectásico congénito

•	 Hemangiomas

•	 Malformación arteriovenosa craneal

•	 Acrocordones

•	 Pezones supernumerarios

•	 Pelo lanoso

	 II. Asociada a:

•	 Síndrome de nevo epidérmico y sebáceo

•	 Problemas neurológicos o oftálmicos

a.	 Convulsiones

b.	 Retardo mental

c.	 Opacidades corneales

d.	 Colobomas del párpado

8.	 Examen genético

E. Úraga et. al.
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E C O G R A F Í A

Permite observar sutiles diferencias en las imágenes de 

ultrasonido en la epidermis y dermis y descartar com-

promiso del hueso subyacente. El autor de uno de los 

pocos artículos sobre el tema sugiere que la ecografía 

puede mostrar áreas anecoicas en la capa dérmica que 

podrían correlacionarse directamente con los hallazgos 

histopatológicos, pudiendo convertirse en un signo ul-

trasonográfico diagnóstico de ACC.30

D E R M A T O S C O P I A  E N  L A  A C C  D E L  C C

Relativamente pocos reportes han evaluado el uso de la 

dermatoscopia en esta enfermedad. Este examen ha per-

mitido un diagnóstico diferencial más seguro con el nevo 

sebáceo31 y este método está ya incluido en el protocolo 

diagnóstico ante sospecha de ACC.32

Diversos autores describen una disposición radial de los 

tallos del cabello, bulbos de pelo alargados con extremo 

proximal pigmentado visibles a través de la epidermis 

semitraslúcida, presencia de vasos muy marcados co-

rrelacionados directamente con la atrofia cutánea e 

igualmente ausencia de aperturas foliculares en el 

centro de la lesión.33

D I A G N Ó S T I C O  D I F E R E N C I A L  D E  A C C  D E L 
C C  C O N  O T R O S  C U A D R O S  C O N  E S P E C I A L 
R E F E R E N C I A  A L  N E V O  S E B Á C E O

Las áreas alopécicas congénitas pueden ser debidas a 

varios procesos, especialmente ACC y nevo sebáceo. Poco 

tiempo después del nacimiento el diagnóstico diferencial 

entre los dos procesos puede no ser fácil cuando la evi-

dencia clínica no es específica.

En el período neonatal, el diagnóstico diferencial engloba 

lesiones iatrogénicas causadas por la realización de am-

niocentesis o biopsia de piel fetal, aplicación de elec-

trodos en CC del feto, uso de fórceps o aspirador durante 

el parto. Igualmente, se lo debe diferenciar de otras pa-

tologías como absceso congénito del CC, encefalocele, 

meningocele y quiste dermoide congénito.9

En la etapa infantil que es cuando en muchos casos nos 

consultan, el diagnóstico diferencial deberá ser realizado 

con otras alopecias cicatrizales como la alopecia trian-

gular congénita, el ya citado nevo sebáceo y el nevus psi-

loliparus, siendo de anotar que la asociación de estos dos 

últimos ha sido reportada en algunos trabajos.34-35 El nevus 

psiloliparus es un nevo mesodérmico que se observa unido 

a lipomatosis encefalocraneocutánea y que se define clíni-

camente como una zona alopécica bien demarcada redon-

deada u oval, lisa, ubicada en la región parietal o frontopa-

rietal. La presentación conjunta de estos dos últimos nevos 

ha sido denominada como didimosis aplasticopsilolípara.36

Si la dermatoscopia muestra glándulas sebáceas que se 

manifiestan como puntos amarillos brillantes no aso-

ciados con los folículos pilosos, el diagnóstico de nevo 

sebáceo es fácil. Sin embargo, el nevo sebáceo de acuerdo 

con su estadio evolutivo puede presentar dermatoscópi-

camente diversos aspectos: glóbulos amarillentos agre-

gados en racimos sobre un fondo amarillo, glóbulos ma-

rrones, aspecto lobular amarillo-blanquecino, aspecto 

papilar grisáceo amarillento, olor amarillo homogéneo, 

vascularización linear irregular o arborescente.37 Es por 

ello importante conocer los diferentes patrones derma-

toscópicas reportados en el nevo sebáceo.

Si la dermatoscopía muestra una ausencia total de los 

apéndices cutáneos sumado a una apariencia traslúcida 

epidérmica, el diagnóstico dermatocópico de ACC puede 

ser hecho.38-40 En la tabla IV colocamos las caracterís-

ticas diferenciales dermatóscopicas más salientes que 

permiten diferenciarlos.

N E V O  S E B Á C E O

Puntos amarillos 
no asociados con 
folículos pilosos

A C C  D E L  C C

Margen de la placa alopécica
- Signo del collarete de pelo
- Pelos engrosados y pigmentados 

visibles a través de la epidermis 
traslúcida

Centro de la placa alopécica
- Ausencia de aperturas foliculares
- Pérdida de los apéndices cutáneos
- Apariencia traslúcida
- Red vascular visible que 

corresponde a la atrofia cutánea

Tabla IV: Características dermatoscópicas del nevo sebáceo vs. ACC 
del CC. Tomado de Damiano et al.39

E. Úraga et. al.
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Esta diferenciación dermatoscópica la exponemos en la 

Fig 13 mediante las imágenes dermatoscópicas de pa-

cientes nuestros con los dos cuadros.

De hecho en la Fig 12 que presento a continuación ob-

servamos la diferencia entre la imagen dermatoscópica 

de 4 pacientes con nevo sebáceo (4 fotos izquierda) y la 

dermatoscopia de uno de nuestros pacientes con ACC de 

CC (foto de la derecha).

Las 4 fotos de la izquierda representan algunas de las 

formas de presentación del nevo sebáceo: en las dos fotos 

superiores se observa la presencia de glóbulos amari-

llentos agregados en racimos que es característica im-

Figura 12 Imagen izquierda: dermatoscopia de 4 pacientes con nevo sebáceo de Jadassohn del CC. La imagen derecha  corresponde a la derma-
toscopia de un paciente con ACC del CC.

Figura 13: A la izquierda visión esquemática del “signo del set de golf” y a la derecha dermatoscopia de uno de nuestros pacientes mostrando la 
translucidez del CC que permite observar los bulbos (flechas negras) a través del mismo.

E. Úraga et. al.
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portante de este nevo, en la foto inferior de la izquierda 

se observa una apariencia papilar amarillo grisácea que 

corresponde a una placa elevada verrucosa alopécica, 

mientras que la foto inferior derecha corresponde a otro 

paciente con el mismo diagnóstico, pero con una apa-

riencia papilomatosa amarillenta que traduce estructura 

igual a la anterior. En la foto de la derecha observamos 

una total ausencia de aperturas foliculares, característica 

dermatoscópica de la ACC. Como vemos la dermatos-

copia permite realizar un diagnóstico diferencial bastante 

certero entre las dos patologías.

Micalli, Lacarruba y Verzi41 piensan que la orientación 

periférica de los folículos rodeando la zona alopécica es 

una clave diagnóstica de la ACC y la denominan como 

“folículos pilosos en estallido de estrella” e indican que 

se puede observar una disposición de los folículos pilosos 

con orientación radial claramente visible desde el bulbo 

hasta el ostio folicular bajo una epidermis adelgazada.41

Grimalt y Cutrone denominan como el signo del “set del 

club de golf” a la disposición periférica de los cabellos 

que adoptan la forma de los palos de golf colocados en 

línea por debajo de una superficie traslúcida que se ob-

serva en la forma membranosa o quística y que es con-

secuencia de la reabsorción de la ampolla.42 (Fig 13) Los 

autores piensan que se debe diferenciar del signo en es-

tallido de estrella descrito por Verzi et al. en la forma 

membranosa y que ya citamos anteriormente.41

De igual forma B. Lozano43 comunica la utilidad del 

exámen tricoscópico para descartar otras entidades como 

herpes simple, epidermólisis ampollosa o trauma ya que 

la atrofia epidérmica es evidenciada por los bulbos que se 

aprecian por la translucidez característica de la misma y 

que ella denomina como “signo de la translucidez.”

T R A T A M I E N T O

Por lo común innecesario, bien sea porque en la mayor 

parte de los casos curan espontáneamente dejando una 

cicatriz atrófica o más raramente hipertrófica. Cuando 

el tratamiento en periodo neonatal es necesario, el 

mismo debe ser conservador en base de medicación 

tópica para prevenir infecciones y protección focal ade-

cuada con apósitos de hidrocoloides o de quitosano e 

igualmente dispositivos creados para proteger la zona 

de posibles traumas. Si las lesiones fuesen más grandes 

o profundas se necesitaría de procedimientos quirúr-

gicos como injertos o colgajos44-47 con cierre definitivo, 

uso de expansores tisulares, craneoplastia48-49 o de 

nuevas terapias como ozonoterapia tópica que puede 

estimular el potencial osteógenico del hueso que rodea 

el defecto.19 No debemos olvidar que la mortalidad es-

timada en pacientes con ACC de CC tipo 1 y 2 con de-

fectos grandes puede alcanzar un 14%.47

C O N C L U S I Ó N

De acuerdo con lo que hemos revisado es importante que 

los pacientes con ACC de CC sean cuidadosamente exami-

nados a fin de descartar malformaciones congénitas que 

afecten primariamente tejidos y órganos derivados del 

ectodermo, alteraciones que ahora sabemos se pueden 

asociar con ACC de CC de tipo 1.

Debemos realizar la investigación de otros casos fa-

miliares con patología similar a fin de ubicar patrones 

de herencia.

Siempre hemos considerado y generalmente así sucede, 

que la ACC del CC especialmente cuando es solitaria y de 

tamaño pequeño no tiene consecuencias y muchas veces 

no la investigamos adecuadamente, esto debe cambiar 

y tratar de cubrir protocolos básicos de investigación, 

manejo y seguimiento por las complicaciones y asocia-

ciones reportadas.

Creo que esta entidad debe ser conocida por todos 

aquellos médicos que trabajan con recién nacidos, tanto 

por eventuales malformaciones como por complica-

ciones que se pueden producir que no están exentas de 

desenlaces fatales.

Exámenes diagnósticos como la dermatoscopia o la eco-

grafía son de gran ayuda tanto como diagnóstico de la 

entidad, como para el diagnóstico diferencial con otros 

procesos o para evaluación de posibles complicaciones.

E. Úraga et. al.
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La biopsia queda generalmente reservada para procesos 

que dejen dudas diagnósticas, otros procedimientos de 

imágenes más precisos se los utiliza cuando se quieren 

descartar o medir complicaciones más profundas u otros 

cuadros asociados.

Nuestros tres casos presentados no tuvieron complica-

ciones ni malformaciones asociadas y su evolución con-

cuerda con la mayoría de casos reportados de presen-

tación aislada en cuero cabelludo.
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O R I G I N A L  A R T I C L E

Aplasia Cutis Congenita of the 
scalp: A three-case report and 
brief review
Enrique Úraga,* L. Pieretti,** Verónica Úraga,*** María Cecilia Briones,*** 
Juan Carlos Garcés,**** H Domínguez H*****

A B S T R A C T

Aplasia cutis congenita is a heterogeneous group of disorders in which larger 

or smaller areas have skin absence at birth. This process can be observed in 

isolation, or may be associated with other abnormalities.

We report three cases of uniquely located congenital skin aplasia on the scalp 

served at our center over the years; two cases with multiple injuries and 

another patient with a unique injury associated with the “hair collar sign.” Its 

clinical, dermatoscopic, ultrasound and histopathological characteristics are 

analyzed according to each case.

Aplasia Cutis Congenita (ACC), present at birth, is a 

relatively rare and heterogeneous group of congenital 

disorders characterized by generalized or localized ab-

sence of skin, and subcutaneous tissue, as well as bone 

in some other cases. Although this condition may ma-

nifest itself in any part of the body, the most frequent 

location is the scalp. Generally, it is identified as an iso-

lated disorder. However, it may be associated with other 

genetic syndromes or congenital anomalies,1 such as 

dystrophic epidermolysis and newborn epidermolysis 

bullosa (more specific and frequent). In general, the 

condition is commonly related to all clinical forms of 

inherited epidermolysis bullosa.2-4 Oddly enough, these 

scalp birth injuries have caused parents to sue surgeons 

in the grounds of medical malpractice.5 

Three cases observed at our center are reported: one cu-

rrent case and two from our pre-dermoscopic archives. 

Clinical, ultrasound, dermoscopic and histopathologic 

manifestations were reviewed according to each case.

I N T R O D U C T I O N

E. Úraga et. al.

C L I N I C A L  C A S E S 

Case Nº 1

This case presents a 5-year-old male patient who 

attended a medical appointment with his mother in 

2010. The examination reveals no relevant personal or 

family medical history. He presents with a lesion in 

the occipital region of the scalp, whose size has re-

portedly increased. However, this is mostly related to 

the patient’s physical development than to the actual 

lesional size (Fig. 1). The patient does not manifest any 

subjective symptoms.

Examination of the affected area shows triangular 

lesion located at the occipital region with one clearer 

margin and a somewhat pigmented central area of 

atrophic and scarred aspect. It constitutes an alopecic 

lesion with little remaining hair formed by two alopecic 

lesions separated by a narrow space. One lesion, which 

lies superiorly, is bigger and the second one, placed in-

feriorly, is smaller. (Fig 2)
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Dermoscopic examination shows total absence of folli-

cular openings, white areas which alternate with pig-

mented spaces, as well as punctiform and linear dilated 

blood vessels shown through the epidermis. (Fig 3)

Histopathological examination reveals moderate epi-

dermal thinning and absence of skin annexes, with the 

exception of rare hairy formations in the upper dermis 

(fig 4). Absence of significant inflammatory elements.

 

Case Nº 2 

The case of a 7-year-old male patient with no re-

levant personal or family medical history is presented. 

The patient presents with a three-month clinical 

picture constituting of multiple inflamed nodules in 

the scalp’s occipital region. Physical examination also 

manifests two alopecic lesions on the head, which are 

reportedly present since birth. Regarding the nodules, 

pertinent examination confirmed alopecic and aseptic 

nodules of the scalp as the final diagnosis. 

 

Congenital alterations were examined; those which 

manifest as two rounded lesions separated by a thin 

bridge with little hair which, similar to the previous 

case, presents two areas; the first one is clearer and pe-

ripheral, and the second one is central and somewhat 

pigmented. Skin presents with atrophic appearance 

and absence of hair persistence in the affected area. 

(Fig. 5 and 6)

Figure 1: Alopecic lesion located at the occipital region of the scalp.

Figure 3: Lesional trichoscopy manifesting marked linear and 
punctiform vascular dilation and absence of follicular openings.

Figure 4: Absence of skin annexes. Thinning of the epidermis.

Figure 2: Close-up of previous image. Two atrophic and scarred 
alopecic areas divided by a narrow area.

E. Úraga et. al.
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Figure 5: Two alopecic and rounded areas separated by an incom-
plete hairy bridge.

Figure 6: A close-up exhibits atrophic appearance of the skin with 
total absence of hair and follicular openings.  A discrete erythema 
on the central area is observed.

A close-up of image no. 6 shows a central area ex-

hibiting a discrete pigmented pattern and an erythe-

matous area, visible due to a translucent epidermis 

which exposes the skin vascular weave.

Images 7a and 7b expose two views of the child’s head 

and lesions; at the top, alopecic plaques representing 

ACC; on the back, the lesions diagnosed as alopecic 

and aseptic nodules of the scalp.

Figura 7a (superior): Círculo blanco que encierra las placas de 
ACC y círculo rojo que rodea la zona de los nódulos alopécicos y 
asépticos del CC y Figura 7b (inferior): que muestra los nódulos 
múltiples con mayor claridad.

E. Úraga et. al.
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Figure 10: Outer red margin enclosing the “hair collar sign.” The 
inner red margin demarcates the alopecic area and the white arrow 
highlights a few remaining hairs.

A Doppler color ultrasound of the occipital region was 

performed with an 18 MHz high-resolution ultrasound 

equipment. Longitudinal view from the ultrasound re-

veals a dermal anechoic area of decreased thickness 

and increased echogenicity, suggesting dermal defect. 

Thickness of dermal planes and subcutaneous adjacent 

areas is conserved. Doppler color imaging does not 

detect inner or peripheral vascularization. No defects 

involving the bone margin are observed. (Fig 8)

Figure 8: Ultrasound of the affected area reveals the aforemen-
tioned alterations.

Figure 9: Occipital alopecic lesion with “hair collar sign.”

E. Úraga et. al.

Case Nº 3 

A 2-month-old patient from our archives presents 

with scarred, irregular, erythematous, atrophic alo-

pecic plaque present since birth. The lesion’s peri-

pheral area has a long hair collar that originates ra-

dially from the lesional margin into the outer area. 

No personal, family medical history, or any subjective 

symptoms were attributed. (Fig 9)

Membranous ACC of the scalp with “hair collar sign” 

was confirmed as the clinical diagnosis, whose clo-

se-up is featured in Fig 10. Consequently, a biopsy 

was performed. This revealed the presence of marked 

epidermal atrophy, dermal scarring fibrosis and mo-

derate focal lymphocytic infiltration. No annexes were 

observed. (Fig 11)

 D I S C U S S I O N

ACC does not constitute a new clinical picture. It was 

first described by Cordon in 1767 while treating a patient 
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presenting with ACC lesions on the lower limbs, and by 

Campbell in 1826, who recounted a patient manifesting 

the first ACC case involving the scalp.6

E P I D E M I O L O G Y

It is a rare disorder, whose incidence rate is reported to 

be 1 to 3 in every 10000 births. However, it is likely that 

both moderate and isolated lesions are not described. 

In addition, solitary lesions in the context of polymal-

formative syndromes may not always be reported.7 As 

a result, the incidence rate may not be exact. There is 

slight female predominance, with 85% of cases ma-

nifesting on the scalp. Most cases are sporadic. None-

theless, family cases have been described.8 The modes 

of transmission are autosomal dominant (AD) with re-

duced penetrance or autosomal recessive (AR).1

P A T H O G E N E S I S

Etiology is not conclusive. Nevertheless, both genetic 

and environmental causes are discussed. Moreover, se-

veral theories have been suggested: incomplete closure 

of the neural tube, intrauterine trauma, uteroplacental 

vascular insufficiency, amniotic membrane adhesions 

(the amniogenic theory sustains that the amniotic 

membrane adheres to the fetal skin, leading to cuta-

neous tearing and denudation),9 viral intrauterine infec-

tions with herpes simplex and varicella, toxoplasmosis, 

rubella, cytomegalovirus, TORCH syndrome infections 

Table I: Aplasia Cutis Congenita classification (from Sybert16)

Figure 11: Microphotography exposes marked epidermal atrophy, 
absence of annexes and dermal scarring fibrosis with low focal 
lymphocytic infiltration.

(occurring during pregnancy) associated to ACC,10 AIDS11 

and even syphilis (previously cited as a cause).

Several drugs taken during pregnancy, such as valproic 

acid, antithyroid medicine (methimazole),12 benzodiaze-

pines,42 or cocaine consumption, among others, are con-

sidered as causal agents. In 2013, Marneros published a 

study in which he identified a well-known single gene 

associated to non-syndromic ACC (BMS1) in a family with 

a 5-generation-pedigree and AD inheritance of complete 

penetrance, a mutation causing a defect in the prolife-

ration of tissues during cell development.13-14 ACC has also 

been advocated as a residue of an in utero involuting he-

mangioma. A case of two ACC lesions of the scalp was 

reported on a patient suffering from intracranial malfor-

mation (encephalotrigeminal angiomatosis).15 

C L A S S I F I C A T I O N 

Many classification systems have been suggested. 

However, only two have been properly accepted. The first 

classification system, suggested by Sybert VP, was fea-

tured in a 1985 article published by Pediatric Dermatol.16 

The following year, Frieden IJ presented a second classi-

fication system. Both systems are based on lesional loca-

lization (scalp lesions are separated from abdominal wall 

abnormalities), number of lesions, shape, inheritance and 

the presence or absence of other associated anomalies.16-17 

Sybert classification divides lesions into 4 groups and 3 

subgroups (Table I):

E. Úraga et. al.

Group I  

Group II

 

Group III

Group IV 

ACC limited to the scalp.

ACC on the body and the scalp.

Subgroup 2 A

ACC on the body and the scalp.

ACC associated to epidermolysis 
bullosa.

Subgroup IV A

 

 

ACC involving the 
body and limb 
defects.

 

 

Bart syndrome

S Y B E R T  C L A S S I F I C A T I O N  ( 1 9 8 5 )
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G R O U P

I: ACC (non-syndromic) of the head:
IA: Scalp

- Membranous or bullosa.
- Hypertrophic. 
A- trophic.

IB. Face

T O P O G R A P H Y

Scalp, generally 
on the vertex. 

Temporal area 
and of the cheek.

I N H E R I T A N C E

AD (BMS1) or 
sporadic.

A S S O C I A T E D  A N O M A L I E S

Cleft lip, cleft palate, tracheoesophageal fistula, 
uterine and cervical duplicity, ductus arteriosus, 
omphalocele, polycystic kidney, mental 
retardation, congenital cutis marmorata,24 
supernumerary breasts, hair collar. 

Table III: Modified Frieden classification10-19

Nonetheless, the most accepted classification is the one 

proposed by Frieden in 1986. Such system was featured 

in an article published by the Journal of the American 

Academy of Dermatology after a 120-publication review, 

which divided the disease into 9 subtypes.18 (Table II) 

Table II: Aplasia Cutis Congenita classification (from Frieden18)

This classification has been modified to molecular and 

genetic diagnosis.10-19 The following list from this mod-

ified classification corresponds to the 1st group con-

cerning our cases. This modified classification shows 

the non-syndromic mode to be associated to genetic 

defects (gene BMS1). (Table III)

C L I N I C A L  P I C T U R E  O F  A C C  O F  T H E  S C A L P

This case, present since birth, manifests varied features 

which are subject to the time of occurrence, tissue in-

volvement and grade of uterine healing.18 As previously 

cited, the most common clinical manifestation is Frie-

den’s subtype 1. Moreover, given that our three cases 

identify with the aforementioned subtype, a specific ref-

erence is indicated as follows: 

Primarily, subtype 1 manifests as a small alopecic sol-

itary defect located on the vertex of the scalp, covered 

by atrophic tissue or crust. However, small and clus-

tered multiple lesions are rarely described. 75% of cases 

represent a single lesion, 20% equals two lesions and 

8% corresponds to three.10 Small lesions measuring 1 to 

3 cm in diameter are commonly reported. The surface 

may present with granulation tissue, as well as erosions, 

ulcers and blisters. Subsequent to the lesional healing 

process, scarred scleroatrophic surface is frequently 

observed. At the same time, non-membranous ACC 

bullosa may expose a hypertrophic surface20 with per-

sistent annexes in some lesional areas. Most common 

location corresponds to the vertex, which is primarily 

related to tensile forces and elongation exerted on the 

embryonic skin, along with subjacent mesenchymal 

tissues and rapid brain growth throughout early devel-

opment occurring at weeks 10 to 15 of gestation.21 

S U B T Y P E

Subtype 1

Subtype 2

Subtype 3

Subtype 4

Subtype 5

Subtype 6

Subtype 7

Subtype 8

Subtype 9

F R I E D E N  C L A S S I F I C A T I O N  

( 1 9 8 6 )

ACC of the scalp without 
multiple anomalies.

ACC of the scalp associated 
to limb anomalies 
(Adams-Oliver Syndrome).

ACC of the scalp associated 
to epidermal and sebaceous 
nevus. 

ACC (abdomen, lumbar 
region, etc.) overlapping 
embryonic malformations.

ACC associated to fetus 
papyraceus and placental 
infarction.

ACC associated to 
epidermolysis bullosa and 
with 2 variants:
a) Focal without multiple 
congenital anomalies and 
b) Disseminated with 
congenital anomalies.

ACC without blistering, 
located on the limbs. 

ACC caused by specific 
teratogens with involvement 
of the lower limbs. 

ACC associated to 
malformative syndromes.

I N H E R I T A N C E  

AD or sporadic. 

AD

Sporadic. 

Subject to 
subjacent 
conditions.

Sporadic.

a) AD or AR 
according to the 
type of EA.
b) AR

AD or AR 

Non-hereditary 

It varies according 
to the syndrome. 

E. Úraga et. al.
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Concerning the lesional shape, it is varied: oval, round, 

circular with perforating, linear, rhomboid, triangular or 

stellate aspect.1 ACC is rarely presented as a blister with 

serous content covered by a membrane, that which corre-

sponds to membranous ACC of the scalp.1 When the defect 

manifests as a scar, it results from intrauterine healing. 

Irregular lesions are frequently associated with bone, 

dural, intracranial vascular alterations and they corre-

spond to non-membranous stellate ACC of the scalp. The 

parietal region, which is closest to the cowlick section, is 

the most affected area. Lesions of the scalp may be asso-

ciated with complications, including thrombosis, seizures 

or hemorrhages.22 Subtype 1, subgroup B (face) of Frie-

den’s modified classification presents lesions at the face 

and some rare lesional locations, such as the eyelid, de-

scribed by Gao et al.17

C L I N I C A L  V A R I A N T S

Three variants of ACC of the scalp (subtype 1) are cu-

rrently described. 

1.	 Membranous ACC of the scalp.

2.	 Membranous ACC of the scalp with “hair collar sign.”

3.	 Non-membranous or stellate ACC of the scalp.

Membranous ACC of the scalp

Equally known as ACC bullosa, it is the most frequent 

form of ACC of the scalp (60%). In addition, although 

there are family case reports, the sporadic form is the 

most common manifestation. Commonly, it is present 

at birth and exposes a cyst or blister-like aspect covered 

by fine and shiny skin. Frequently presented as single, it 

may also manifest as multiple,23 following a linear pattern 

at times.1 There are case reports of linear ACC bullosa 

adopting Blaschko’s lines.25 Esterly, Drolet et al. affirm 

this form is a variant of the aforementioned neural tube 

defect, concept based on histopathological studies which 

show great similarity with meningocele and enceph-

alocele. The skin and nervous system derive from the 

ectoderm. Moreover, separation between the neuroec-

toderm and epithelial ectoderm is given in the course of 

the neural tube closure. Consequently, this chronological 

association may justify why skin disorders are commonly 

related to neural tube defects.26-27

Membranous ACC with the “hair collar sign”

In contrast to other forms of ACC of the scalp, mem-

branous ACC may present with an unusual peripheral 

ring of long, coarse hair, known as “hair collar.” It was 

first described in 1989 by Comments et al, and it con-

sists of a ring of dark, uneven, long and coarse hair sur-

rounding a nodular congenital lesion of cystic, blister-like 

or atrophic aspect located on the scalp.26-28 It is believed 

such lesion is caused by faulty neuronal migration re-

sulting in the creation of aberrant neural tissue. This sign 

has been recognized as a marker for spinal dysraphism 

indicating the presence of distant occult rachischisis.29-27

Histology reveals: 

a.	 Flat epidermis. 

b.	 Missing appendages. 

c.	 Dermal melanocytosis. 

d.	 Dermal area without collagen and elastic fibers. 

e.	 Macrophage hyperplasia and 

f.	 Presence of numerous horizontally oriented, hyper-

trophic hair follicles, emerging from the margin of 

the lesion.

Non-membranous, irregular or stellate ACC of the scalp

This form exposes big, irregular, angled or stellate lesions, 

which leave a scar-like mark as they heal that merges into 

areas with conserved skin appendages. This manifestation 

usually follows an AD inheritance pattern. An association 

with subjacent bone alterations is not rare. 

Irregular alterations of non-membranous ACC of the scalp 

are clinically different from membranous ACC. Accordingly, 

they may have different pathogenesis. Baselga et al.21 su-

ggest the sclerotic surface may result from abnormal post-

natal healing, whilst large, deep or membranous scars are 

the product of intrauterine healing. Other authors, being 

Stephan et al.7, propose as primary cause the aforeknown 

tensile forces exerted on the embryonic skin. 

A C C  D I A G N O S I S 2 2

1.	 Lab testing is normal. There are no specific tests for 

the condition. 

2.	 Dermoscopy.

E. Úraga et. al.
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3.	 Scalp x-rays are performed in special cases. 

4.	 Skin biopsy (non-essential, unless important histo-

logical information is required for differential diag-

nosis with other clinical pictures).

5.	 Ultrasound, MRI in case of malformations or com-

plications. 

6.	 Prenatal tests, suggestive of ACC.

a.	 alpha-fetoprotein levels in the amniotic fluid 

and maternal blood.

b.	 If the ultrasonography is normal, testing for 

positive acetylcholinesterase is required

7.	 Research:

a.	 Medication record during pregnancy

b.	 Endocrinological state of pregnant patient

c.	 Associated diseases

	 I.	 Associated to limb diseases

•	 Distal limb reduction (Adams-Oliver 

syndrome)

•	 Hypoplasia or absence of distal phalanges

•	 Congenital telangiectatic cutis marmorata

•	 Hemangiomas

•	 Cerebral arteriovenous malformation

•	 Acrochordons

•	 Supernumerary nipples

•	 Woolly hair

	 II.	 Associated to:

•	 Epidermal and sebaceous nevus syndrome

•	 Ophthalmic or neurologic disorders

a.	 Seizures

b.	 Mental retardation

c.	 Corneal opacities

d.	 Eyelid colobomas

8.	 Genetic testing

U L T R A S O U N D

Ultrasound imaging of the epidermis and dermis 

reveals subtle differences and rules out subjacent 

bone involvement. The author of one of the few ar-

ticles written on the subject suggests that the ultra-

sound may show anechoic areas in the dermal layer 

which could correlate directly with histopathological 

findings and represent an ultrasonographic sign indi-

cating ACC diagnosis.30

D E R M O S C O P Y  O F  A C C  O F  T H E  S C A L P

Regarding dermoscopy, few reports have evaluated its 

use in ACC. Dermoscopy has allowed for a more reliable 

differential diagnosis between ACC and nevus seba-

ceous.31 Moreover, this method has already been included 

in ACC’s diagnostic protocol.32 Several authors describe 

radially disposed hair shafts, as well as elongated hair 

follicles with pigmented proximal ends shown through 

a translucent epidermis, the presence of severely marked 

vessels directly correlated with skin atrophy and the ab-

sence of follicular openings at the center of the lesion.33 

D I F F E R E N T I A L  D I A G N O S I S  O F  A C C  O F  T H E 
S C A L P  W I T H  O T H E R  C L I N I C A L  P I C T U R E S , 
E S P E C I A L L Y  N E V U S  S E B A C E O U S

Congenital alopecic areas derive from many processes, 

especially ACC and nevus sebaceous. Shortly after birth, 

differential diagnosis between the two processes may 

not be as easy due to unspecified clinical evidence. 

During the neonatal period, differential diagnosis en-

compasses iatrogenic wounds caused by the procedure 

of amniocentesis or fetal skin biopsy, along with fetal 

scalp electrode application and the use of forceps or 

vacuum during delivery. Correspondingly, ACC must 

be differentiated from other pathologies, such as con-

genital abscess of the scalp, encephalocele, menin-

gocele and congenital dermoid cyst.9 

During childhood, stage that is common to many pa-

tients, differential diagnosis with other variants of 

scarring alopecia must be made. For example, con-

genital triangular alopecia, the above-named nevus 

sebaceous and nevus psiloliparus. It should be noted 

that the association with these last two conditions has 

been reported in several studies.34-35 Nevus psiloliparus 

is a mesodermal nevus, considered as a hallmark of 

encephalocraniocutaneous lipomatosis and defined 

clinically as a smooth, well-demarcated round or oval 

alopecic area located at the parietal or frontoparietal 

region. 	  The association of ACC and nevus psiloliparus 

is known as didymosis aplasticopsilolipara.36

E. Úraga et. al.
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If dermoscopy exposes sebaceous glands manifested as 

shiny yellow dots, non-associated with hair follicles, di-

agnosis of nevus sebaceous is simple. However, nevus se-

baceous’ evolutionary stages may present diverse dermo-

scopic patterns: aggregated, clustered yellowish globules 

over a yellow background, brown globules, whitish-yellow 

lobular aspect, yellowish-gray papillary appearance, ho-

mogeneous yellow color, irregular or arborizing linear 

vascularization.37 Consequently, it is essential to recognize 

nevus sebaceous’ different dermoscopic patterns.

If dermoscopy shows total absence of skin appendages 

and an epidermal translucent appearance, dermoscopic 

diagnosis of ACC can be confirmed.38-40 Table IV exhibits 

the most relevant dermoscopic differential features, 

which allow for differentiation between nevus sebaceous 

and ACC of the scalp.

This dermoscopic differentiation is exposed in Fig. 

13 through dermoscopic images of patients with both 

conditions. 

N E V O  S E B Á C E O

Puntos amarillos 
no asociados con 
folículos pilosos

A C C  D E L  C C

Margen de la placa alopécica
- Signo del collarete de pelo
- Pelos engrosados y pigmentados 

visibles a través de la epidermis 
traslúcida

Centro de la placa alopécica
- Ausencia de aperturas foliculares
- Pérdida de los apéndices cutáneos
- Apariencia traslúcida
- Red vascular visible que 

corresponde a la atrofia cutánea

Table IV: Dermoscopic features of nevus sebaceous vs. ACC of the 
scalp. Extracted from Damiano et al.39

Figura 12 Imagen izquierda: dermatoscopia de 4 pacientes con nevo sebáceo de Jadassohn del CC. La imagen derecha  corresponde a la derma-
toscopia de un paciente con ACC del CC.

In fact, Fig. 12 shows the difference between the dermo-

scopic image of 4 patients with nevus sebaceous (4 pic-

tures at the left) and the dermoscopy of one of our patients 

presenting with ACC of the scalp (picture at the right).

The four images at the left represent some of the pre-

sentation forms of nevus sebaceous: the two images at 

E. Úraga et. al.



-032 Centro Dermatológico Dr. Úraga  |  Vol 2  |  Nº 3  2020

Original Article

the top reveal the presence of clustered, aggregated yel-

lowish globules which constitute an essential feature of 

nevus sebaceous; the bottom image at the left exposes 

a grayish-yellow papillary appearance corresponding to 

a verrucous alopecic elevated plaque; the bottom image 

at the right matches a patient with the same diagnosis 

manifesting a yellowish papillomatous appearance and a 

similar structure as the previous one. The image at the 

right shows total absence of follicular openings, a dermo-

scopic feature of ACC. Dermoscopy allows for a fairly ac-

curate differential diagnosis between the two pathologies. 

Micalli, Lacarruba y Verzi41 conclude that the follicle pe-

ripheral orientation surrounding the alopecic area rep-

resents a diagnostic key of ACC. Such feature is recog-

nized as “starbust hair follicles” and indicates radially 

oriented hair follicles shown through a thinned epi-

dermis from the hair bulb to the follicular ostium.41 

According to Grimalt and Cutrone, the “golf club set” 

sign consists of peripherally disposed hairs adopting the 

shape of golf clubs positioned in line under a translucent 

surface observed within the membranous or cystic form 

as a consequence of the blister’s reabsorption.42 (Fig.13). 

Authors suggest this must be differentiated from the 

aforementioned starbust sign of the membranous form 

of ACC described by Verzi et al.41

Equally, B. Lozano43 informs that trichoscopic ex-

amination effectively rules out other entities, such as 

herpes simplex, epidermolysis bullosa or other trauma, 

because epidermal atrophy is evidenced by the hair 

bulbs, appreciated through its distinctive translucency. 

Such feature is known as the “translucency sign.”

T R E A T M E N T

Ordinarily, treatment is unnecessary, given that most 

cases resolve spontaneously leaving atrophic or hy-

pertrophic (with minor occurrence) scarring. When 

treatment during the neonatal period is required, a con-

servative approach must be acknowledged through the 

application of topical medication to prevent infections, 

along with appropriate focal protection with hydrocolloid 

or chitosan bandages and other devices to protect poten-

tially wounded areas. Surgical procedures are required for 

bigger or more profound lesions. For example, skin grafts 

or flaps44-47 for definitive closure, tissue expanders, cra-

nioplasty,48-49 or new therapies, such as topical ozone 

therapy to enhance the osteogenic potential of the bone 

surrounding the defect.19 Furthermore, the estimated 

mortality rate in patients with ACC of the scalp types 1 

and 2 manifesting large defects is 14%.47 

C O N C L U S I O N

In accordance with what has been reviewed, it is essential 

that patients suffering from ACC of the scalp are properly 

examined to rule out congenital malformations affecting 

tissues and organs derived from the ectoderm, alter-

ations which may be associated with scalp ACC type 1. 

Figura 13: A la izquierda visión esquemática del “signo del set de golf” y a la derecha dermatoscopia de uno de nuestros pacientes mostrando la 
translucidez del CC que permite observar los bulbos (flechas negras) a través del mismo.

E. Úraga et. al.



-033Centro Dermatológico Dr. Úraga  |  Vol 2  |  Nº 3  2020

Original Article

Family case research involving similar pathologies must 

be made in order to determine inheritance patterns. 

Traditionally, ACC of the scalp, when it consists of a 

solitary and small lesion, does not entail any conse-

quences. Therefore, adequate research is not usually 

conducted. As a consequence, changes must be made to 

ensure the compliance of basic research, management 

and follow-up protocols of the reported complications 

and associations. 

This entity must be recognized by all physicians who 

work with newborns, as eventual malformations and 

complications may manifest and result in fatal outcomes. 

Diagnostic tests, such as dermoscopy and ultrasounds, 

are excellent tools for the diagnosis of such entity, as well 

as the differential diagnosis with other processes and the 

evaluation of potential complications.

Biopsies are generally reserved for processes involving 

diagnostic doubts; precise imaging procedures are em-

ployed to rule out or measure serious complications or 

associated clinical pictures.

Our three clinical case presentations did not include any 

complications or associated malformations. Moreover, 

their evolution matches most isolated scalp case reports. 
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