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En la 38.2 semana de gestacion un varon fue diagnosticado
de trisomia 13 mediante amniocentesis, y de hidronefrosis
mediante ecografia prenatal.

Tras el parto el paciente presentd puntuaciones APGAR
de 6-8, respiracion débil, murmullo holosistélico de grado
dos localizado en la linea paraesternal izquierda, asi como
ausencia de piel bien circunscrita, de alrededor de 5cm de
didmetro, en la linea media del vértex (fig. 1).

Su madre de 35 anos negd historia familiar de aplasia
cutis. Los hallazgos del resto de pruebas fueron normales.
La analitica general fue normal, y la placa de torax reflejo
cardiomegalia.

Se llevod a cabo una consulta de dermatologia, diagnosti-
candose de aplasia cutis congénita.

La aplasia cutis congénita puede clasificarse en nueve
grupos diferentes. El noveno de ellos esta asociado a sindro-
mes de malformacion que incluyen la trisomia 13 (sindrome
de Patau). Debido al mal pronéstico del sindrome de Patau se
inicié tratamiento conservador, no realizandose mas inves-
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Figura 1

tigacion ni tratamiento al paciente, quien fallecié al cabo
de 5 dias, probablemente a causa de la nefropatia o la car-
diopatia.

Debe descartarse el compromiso craneal o del sistema
nervioso en los casos de aplasia en los que exista signo de
collar de pelo, localizacion en la linea media del vértex,
tamario superior a 5cm, o manchas y nodulos vasculares.
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