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RESUMEN

Introduccion. La cutis marmorata telangiectdsica congénita
(CMTC) es una rara malformacién capilar caracterizada por eritema
reticular y violdceo persistente. Presentamos dos casos de CMTC.

Observacion clinica. Un var6n de 13 meses presentaba una macula
violdcea reticular en gliteo izquierdo y una papula parduzca con signo
de Darier en el maléolo interno del pie izquierdo, que fue biopsiada iden-
tificando > 15 mastocitos/campo, con lo cual se diagnosticé de CMTC
y mastocitoma cutdneo solitario. El segundo caso, una recién nacida
con una lesién caracteristica de CMTC sin otras malformaciones al
nacer, que durante el seguimiento desarrollé dos tumoraciones cutdneas
compatibles con hemangiomas infantiles.

Comentarios. La CMTC es una condicion benigna, sin embargo,
aproximadamente el 50% de los casos presentan anomalfas asociadas.
Ante la sospecha de CMTC se deben descartar malformaciones muscu-
loesqueléticas, oftalmoldgicas y cutdneas. Hasta donde tenemos cono-
cimiento, este es el primer reporte de CMTC asociada con mastocitoma
y uno de los pocos con hemangioma infantil.

PaLABRAS CLAVE: Cutis marmorata telangiectdsica congénita; Mas-
tocitoma; Hemangioma; Pediatria.

INFREQUENT ASSOCIATIONS OF CUTIS MARMORATA
TELANGIECTATICA CONGENITA: A TWO-CASE REPORT

ABSTRACT

Introduction. Cutis marmorata telangiectatica congenita (CMTC)
is a rare capillary malformation characterized by persistent reticular and
violaceous erythema. We present two cases of CMTC.

Clinical observation. The first case involved a 13-month-old male
with a reticular violaceous macule on the left gluteal region and a brown-
ish papule with Darier’s sign on the inner malleolus of the left foot,
which was biopsied, revealing > 15 mast cells per field, leading to a
diagnosis of CMTC and solitary cutaneous mastocytoma. The second
case involved a newborn with a characteristic CMTC lesion without
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other malformations at birth, who subsequently developed two cutane-
ous tumors consistent with infantile hemangiomas during follow-up.

Discussion. CMTC is a benign condition. However, approximately
50% of cases exhibit associated anomalies. When CMTC is suspected,
musculoskeletal, ophthalmological, and cutaneous malformations should
be ruled out. To the best of our knowledge, this is the first report of
CMTC associated with mastocytoma and one of the few cases associ-
ated with infantile hemangioma.

KEey Worbps: Cutis marmorata telangiectatica congenita; Mastocytoma;
Hemangioma; Pediatrics.

INTRODUCCION

La forma congénita de la cutis marmorata fue descrita
por Van Lohuizen en 1922 con el nombre de cutis marmorata
telangiectdsica congénita (CMTC)®. Se trata de una malfor-
macion capilar segtin la clasificacion de la Sociedad Interna-
cional para el Estudio de las Anomalias Vasculares (ISSVA,
en inglés) @ y tiene una ligera predominancia en el género
femenino (1,2:1). Se caracteriza por un eritema violdceo, mar-
moreo o reticular persistente que palidece con la vitropresion
y no mejora con el aumento de la temperatura. Aunque es una
condicién benigna con buen prondstico, suele asociarse a un
amplio espectro de enfermedades con diferentes niveles de
gravedad. Hasta la fecha, se han reportado aproximadamente
500 casos y casi la mitad de ellos presentan alguna anomalia
asociada®. Se presentan dos casos ilustrativos de cutis marmo-
rata telangiectdsica congénita asociada a otras enfermedades
cutaneas, infrecuentes en este contexto.

OBSERVACION CLINICA

Caso 1

Varén de 13 meses remitido por sospecha de anomalia
vascular. Producto de un parto eutdcico a las 40 semanas, de
una madre sana con controles prenatales normales, peso al
nacer de 3.690 g y un Apgar de 9 al primer minuto y 10 a los
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cinco minutos. Desde el nacimiento se habia detectado una
“mancha vascular” asintomadtica en la region glitea, que se
acentuaba con el frio pero no mejoraba con el calor y parecia
crecer proporcionalmente al nifio. Presentaba un eritema vio-
laceo y reticular en region glitea izquierda con atrofia cutinea
central, la lesion se extendia hasta el tercio proximal del muslo
ipsilateral (Fig. 1A). La macula eritematosa palidecia a la vi-
tropresion, era superficial y no asociaba dilataciones venosas
ni dismetria de la extremidad. El resto del examen fisico fue
normal. La evaluacidén oftalmoldgica no revel6 alteraciones
y una ecograffa de tejidos blandos descarté malformaciones
subcutdneas. Ademds, en el maléolo interno del pie izquier-
do presentaba una maculo-papula hemisférica de 1,5x1 cm,
eritemato-parduzca, firme y con signo de Darier (Fig. 1B).
Ante la sospecha de mastocitoma se realiz6 una biopsia que
confirmé el diagndstico. Asimismo, habia presentado 2 episo-
dios de exantema urticariforme en el tronco y las extremida-
des con pdpulas eritematosas y edematosas que resolvieron
espontdneamente dos dias después, por lo cual se realiz6 una
analitica sanguinea con triptasa sérica que result normal. Se
establecio el diagndstico de cutis marmorata telangiectdsica
congénita y mastocitoma cutdneo solitario. Actualmente, a
los 2 afos de edad, la malformacion se mantiene estable sin
alteraciones de trofismo en las extremidades ni ulceracidn
de la piel, el mastocitoma sigue presente y no ha presentado
nuevos exantemas.

Caso 2

Recién nacida de 24 horas de vida valorada por una mal-
formacion vascular extensa no filiada presente desde el na-
cimiento. Producto de un parto eutdcico a las 39,2 semanas,
con antecedente materno de diabetes gestacional y peso al
nacer de 2.920 g, con un Apgar de 9 al minuto y de 10 a los
5 minutos de nacer. Durante la exploracion se identific una
mécula viol4cea y reticular en cara postero-externa de miem-
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Figura 1. A) Macula eritemato-violdcea
y reticular en el gliteo izquierdo con
extension hacia la extremidad inferior
ipsilateral. Se observaron pequefias
telangiectasias dispersas y atrofia cu-
tdnea central, aunque sin ulceracién ni
componente profundo. B) Méiculo-p4-
pula parduzca en el maléolo interno iz-
quierdo, firme al tacto y con superficie
anfractuosa (flecha). La biopsia informé
ortoqueratosis y espongiosis de la epi-
dermis y dermis, con > 15 células mas-
tocitarias perivasculares por campo de
alta magnificacién (tincién de Giemsa),
confirmando la sospecha de mastocito-
ma cutdneo solitario.

bro inferior derecho, especialmente en pie, que palidecia a la
vitropresion y se acentuaba con el frio o Ilanto sin mejorar
con el calor, sin venectasia, componente profundo ni dismetria
de extremidades, todo ello sugestivo de una malformacion
capilar tipo cutis marmorata telangiectdsica congénita (Fig.
2A). En el control evolutivo al mes de vida, la malformacion
capilar se encontraba estable, pero se evidenciaron dos nuevas
tumoraciones de aspecto vascular, una en flanco izquierdo y
otra en el pie ipsilateral, que habian aumentado en extension
en las dltimas semanas y eran sugestivas de hemangiomas
infantiles (Fig. 2B). En revisiones sucesivas se comprobd la
estabilidad del cutis marmorata y de los hemangiomas, sin
aparicion de nuevas lesiones. Actualmente con 12 meses de
vida, la cutis marmorata se mantiene estable, presenta involu-
cién progresiva de ambos hemangiomas, y sin embargo, se ha
apreciado una atrofia del tejido celular subcuténeo en el gliteo
derecho, aparentemente sin repercusion funcional (Fig. 2C).

COMENTARIOS

La cutis marmorata telangiectdsica congénita es una mal-
formacion capilar rara de presentacion localizada y extracra-
neal en el 66% de los casos, aunque también puede ser facial
o generalizada. Aparece con mayor frecuencia en el tronco y
las extremidades (60%), pero puede afectar cualquier segmen-
to corporal®. Su etiologia es desconocida y se propone una
causalidad multifactorial. Se han detectado variantes patogé-
nicas en GNAI1 en biopsias de piel de dreas afectadas, lo que
sugiere que se trata de una condicién somdtica postcigética
y podria explicar la baja incidencia de casos familiares9.
En algunas formas sindrémicas, se ha descrito una mutacion
truncante homocigota en ARL6IP6, asi como casos relacio-
nados con medicamentos como el propiltiouracilo, aunque
esta asociacion no se ha demostrado9.
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Figura 2. A) Mdcula violdcea de patron reticular en la cara postero-externa del miembro inferior derecho mds evidente en pie, con telangiectasias
dispersas, sin componente profundo ni asimetria de extremidades, compatible con cutis marmorata telangiectdsica congénita. B) Estabilidad de la
malformacion en miembro inferior derecho y aparicion de tumoraciones rojizas de borde geogréfico, sobreelevadas y de superficie aterciopelada en
flanco izquierdo y pie ipsilateral, sugestivas de hemangioma infantil. C) Evolucién de la cutis marmorata a los 12 meses de vida, con atrofia del tejido
celular subcutdneo en la parte lateral del ghiteo derecho (flecha) e involucién progresiva de los hemangiomas con zonas palidas y menos turgencia.

Su diagnéstico es clinico y se basa en los criterios descri-
tos por Kienast y Hoeger, donde se considera indicativa de
CMTC la presencia de 3 criterios mayores y 2 criterios me-
nores®. Los criterios mayores incluyen: 1) eritema reticulado
(marmoreo) congénito, 2) ausencia de venectasia y 3) falta
de respuesta al calentamiento local. Los criterios menores
son: 1) desaparicion del eritema en un plazo de 2 afios, 2)
telangiectasias dentro del drea afectada, 3) mancha de vino de
Oporto fuera de las dreas afectadas por CMTC, 4) ulceracion
y 5) atrofia cutdnea, aunque estos no han sido validados. En
los casos presentados se cumplieron los 3 criterios mayores y
2 criterios menores (telangiectasias y atrofia). Los hallazgos
histolégicos en las biopsias cutdneas son inespecificos y no
tienen un papel en el proceso diagndstico, por lo que no se
realizé biopsia de la malformacién en ninguno de los casos;
aunque excepcionalmente, se ha documentado proliferacion
vascular atfpica similar a la de los hemangiomas infantiles.
Estos hallazgos plantean la inquietud clinica de si pudiese
existir algin grado de relacién entre la CMTC y el hemangio-
ma infantil o se trata simplemente de una situacién fortuita.
En nuestra serie de casos, en el enfermo con hemangiomas
infantiles las malformaciones han evolucionado segtn la his-
toria natural de la enfermedad y ya que esto no cambiaria el
tratamiento expectante, hemos optado por no realizar estudios
o procedimientos invasivos. Las pruebas de imagen sélo es-
tdn indicadas si se sospechan anomalias asociadas o existen
hallazgos fenotipicos que sugieran un cuadro sindrémico.
En el primer caso, se realiz6 una ecografia para descartar la
presencia de componentes profundos o anomalias vasculares
subyacentes ya que la enfermedad era localizada.
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El diagnéstico diferencial debe incluir el cutis marmorata
fisiol6gico, la livedo reticular congénita y otras condiciones
con peor prondstico, como el sindrome de Klippel-Trenaunay
y de Sturge-Weber u otros fenotipos derivados de alteracio-
nes la via PI3K/Akt/mTORG 1113, La caracteristica distintiva
entre la CMTC y el cutis marmorata fisiolégico es que este
ultimo desaparece con el calor local y tiene una distribucion
simétrica. En los otros casos, la distincion es mas sencilla,
principalmente debido a las anomalias y mutaciones caracte-
risticas asociadas con cada sindrome4. En nuestros pacientes,
la presentacion fue tipica y no hubo dificultades significativas
en el diagndstico, si bien ambos casos han asociado malfor-
maciones infrecuentes como el mastocitoma cutdneo solitario
y el hemangioma infantil.

Aunque la CMTC es una condicién benigna, hasta el
50% de los casos tienen anomalias asociadas, fundamen-
talmente asimetria corporal (37%), defectos neurolégicos,
oftalmoldgicos, cardiovasculares o genitourinarios®. La
asimetria corporal afecta principalmente a las extremida-
des y se presenta en forma de hipertrofia o hipotrofia; por
lo tanto, estos pacientes requieren un seguimiento estrecho
para controlar el crecimiento de las extremidades. En nuestra
casuistica no hubo dismetria de extremidades, aunque si una
atrofia del tejido celular subcutdneo focal en el segundo caso,
sin embargo, las malformaciones de estos pacientes eran
principalmente gliteas y en esta localizacion se ha informa-
do una menor tasa de alteraciones tréficas('>. Los defectos
neurolégicos estdn presentes en 1 de cada 10 pacientes y son
principalmente convulsiones y retraso en el neurodesarrollo.
Los problemas visuales aparecen en el 10% de los casos y
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la mitad de ellos corresponden a glaucoma, siendo las for-
mas faciales las de mayor riesgo de patologia glaucomatosa
(24%)®. En los casos de CMTC localizada, como los que
se describen, solo el 2% se asocia con glaucoma, aunque
es un porcentaje bajo, debido a su potencial gravedad y al
riesgo de ambliopia o ceguera, estos pacientes requieren
evaluacién oftalmoldgica.

Nuestros pacientes no presentaron dismetria ni alteracion
visual, y las anomalias asociadas fueron la lesién en el ma-
1éolo y los hemangiomas, por lo que los estudios realizados
se centraron en esa direccion, confirmando histolégicamente
la sospecha clinica de mastocitoma. Este diagndstico podria
haberse hecho clinicamente y sin necesidad de biopsia, sin
embargo, en presencia de CMTC y considerando que esta se
asocia con un gran nimero de anomalias, se optd por des-
cartar otro tipo de tumor o malformacién subyacente. Hasta
donde sabemos, este es el primer caso descrito en el que el
mastocitoma cutdneo solitario se asocia con CMTC. En el
caso del hemangioma infantil, aunque también es una asocia-
cién infrecuente, dado que las lesiones eran clinicamente muy
sugestivas, no se han realizado otros estudios diagndsticos.
Por lo general, la CMTC no requiere tratamiento mds alld
de la hidratacién de la piel afectada, aunque existen reportes
de terapia con laser con resultados efectivos para el eritema
y la ulceracion(9), estos son casos aislados y, en general, los
resultados de este tipo de terapia son pobres, por lo que el tra-
tamiento se centra en las anomalfas asociadas(!?. El prondstico
es bueno y mds del 50% de los pacientes experimentan una
mejora de las lesiones cutdneas en los primeros dos afios de
vida debido al engrosamiento y la maduracién de la piel, sin
embargo, rara vez desaparecen por completo y la asimetria
de las extremidades suele persistir(®.
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