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Cutis marmorata telangiectisica congénita.
Presentacién de un caso
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Molinet Duarte, 1.; M. |. Gomez Gonzédlez: Cutis marmorala telangiectdsica congénila,
Presentacion de un caso.

Se presenta un caso de cutis marmorata telangiectdsica congénita con malformaciones
miltiples de drganos dependientes del ectodermo: anemia ferripriva, conjuntivitis puru-
lenta a estafilococo coagulasa positiva y moniliasis oral, que es el noveno descrito en
América y el primero informado en Cuba.

INTRODUCCION

Esta rara afeccién dermatolégica, se aprecia en el momento del naci-
miento y se caracteriza por lesiones parecidas a las del cutis marmolado
fisiolégico, que se describe en algunos nifios normales, pero son mucho
mas marcadas y a menudo estdn limitados a una sola extremidad o a

ciertas regiones del tronco.'

Muestro propésito es presentar esta paciente con diagnostico de cutis
Marmorata Telangiectdsica Congénita, estudiada en el Servicio de Misce-
lanea y Dermatologia de nuestro hospital v a la vez revisar la literatura
disponible, aportando algunos conocimientos sobre esta entidad poco fre-

cuente.

Presentacion del caso

Paciente 1L.LE.H., con historla clinica Mo. 104075, de la raza blanca, del scxo femenino,
de aproximadamente 7 mases de edad, cuyos antecedentes desconocemos. ya que llega
a nuestro hospital con la Policia Macional Revolucionaria (PNR) a adonde fue llevada por

una ciudadana que la encontid abandonada.
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Exomen fisico
Como datos positives, encontramos:

Piel: Se observan lesiones reticulares muy evidentes, rosado-violdceos que forman
mallas irregulares, entre las que se encuentran en algunas zonas, islotes de plel normal,
y. en otras, manchas Irregulares de color azulverdoso, comparables con las vetas de
algunos mérmoles (cutis marmorata).

La coloracién desaparece a la vitropresién y reaparese al desaparecer la isquemia
arlificial. Se Intensifica la coloracién rojiza con el llanto y con los camblos de la tem-
peratura ambiente.

Mucosas. Himedas, hipocoloreadas. Pelo ralo escaso. Peso: 65 kg; talla 60 cm; estd
nutricionalmente en homeorresis con MoR, (baja talla).

Créneo. Caput cuadratum (CC) 49 em (macrocefalia). Protuberancias frontales promi-
nentes. Fontanela anterior ablerta, amplia, tensa.

Cara. Cejas y pestafias muy escesas, ojos con globos oculares prominentes, hiperte-
lorlsmo, epicanto, neriz trilobulada ¢on base ancha y aplanada, manteniendo secrecién
nasal blanquecina constante y abundante, con obstruccién nasal.

Orejas de Iimplantacién baja, pliegue en la region posterior de la unién de la concha
con el Iébulo en ambas orejas, cuello corto.

Aparato dlgestivo. Boca en forma de hocico. Encias prominentes.

Faringe. Fisura palatina incompleta, de paladar duro y blando, 1 pileza dental. Paladar
ojival, Ha presentado muguet casl constante.

Genitales externos. Ausencla de lablos menores con discreta hipertrofia del clitorls.

Sistema nervioso. Profundo retraso del desarrollo psicomotor, discreta hiperreflexia os-
teotendinosa, clonus presente, convulsiones ténico-clénicas generalizadas, frecyentes, con
status convulsivo en 2 ocasiones en el transcurso de su evolucidn.

Llento frecuente, anormal y en forma de quejido. Escleréticas de tinte azulviolfceo,
nevus esclerales.

Cdrnes. Con opacidad difusa y edema, megalocérnea. Cdmara anterior profunda. Pupila
con tendencia a la miosis. Ceguera. No reflejo fotomotor, Exotropia.

Fondo de ojo. No se puede observar,

Tensién ocular. 43 mm Hg (aumentada) haciéndose el diagndstico de: glaucoma con-
génito bilateral.

Ha presentado conjuntivitis purulenta en 2 ocaslones durante su evolucldén, El resto
del examen fisico es normal.

Exdmenes complementarios

— Leucograma: normal.
—Hb: 8 g %. Hto.: 29 vol.
— Plaquetas: normales,

— Estudic de la anemla con: hierro sérico en: 40 mg % vy constantes corpusculares
normo-citricas hipocrémicas. Compatible ostos resultados con anemila ferripriva, asi
como la respuesta al tratamlento con hierro. Se hizo posteriormente Hb cuyo resul-
tado fue de 112 g %.

— Coagulograma: normal.
— Orina, heces fecales y coprocultivos: normales.
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— Hemoecultive y exudados 6ticos: negativos.

— Exudado conjuntival: estafilococo coagulasa positiva,

— LCR citoquimico y bacteriolGgico: negativos.

— lonograma: normal.

— Serologia: no reactiva.

— Pruebas metabdlicas en orina: negativas.

— Calcio, fésforo y fosfatasa alcalina: normales.

— EFP: Disminucién de + globulina con aumento de xt y 42

— Biopsia de piel: normal,

— Cromatina sexual: normal (26% cuerpos de Barr).

— Dermatoglifos: normales.

— ECG: trastornos de la conduccidn, IV derecha.

— EEG: anormal. Ligeramente més lento en todo el hemisferio izquierdo. Descargas do
puntas temporofrontales izquierdas.

Estudios radioléglcos

— Térax: negativa.

— Telecardiograma: normal.

— Examen dseo.

Crdneo: macrocefalia, escafocefalia. Fontanela anterior abierta y amplia con pobre
osificacidn de los huesos parietales y frontales. Hiperterolismo. Engrosamiento del diploe
a nivel de la reglén frontal y occipital. Osteoporosis de los huesos de la béveda craneal.
Silla Turca pequefia con tendencia a la forma en omega.

— Huesos largos y columna

Defecto del cierre posterior de las vértebras dorsales. La edad ésea correspondiente
a 5 meses.

Ensanchamiento de la extremidad inferior de ambos fémures. No signos de raqui-
tismo,

— Colon por enema: normal.

— Trénsito intestinal: eséfago, estémago y duodeno: normales.
— Uretrocistografia miccional: normal.

— Pielografia descendente: normal.

— Neumoencefalograma: dilatacidn del sistema ventricular. Atrofia del hemisferio dere-
cho, varias imégenes de poroencefalia izquierda,

COMENTARIOS

Esta enfermedad fue descrita por primera vez en 1922 por Von Lehuzen, y en 18949,
Touraine encontré 18 casos publicados, la mayoria en Alemania y paises escandinavos.®

El primer caso de esta afeccidn fue publicado en América por Humphxies en el afo
1952, con el nombre de “flebectasia generalizada congénita”, y afos mas tarde se publi-

623

R.C.P,
SEPTIEMBRE-OCTUBRE, 1985



caron 5 casos similares por autores americanos, con la caracteristica de que las alte-
raciones dermatoldgicas no se asociaban a otras manifestaciones congénitas que des-
cribian algunos autores europeos.

Sin embargo, en 1970, J. W. Petrozzid publica el primer caso de cutls marmorata te-
langiectésica congénila, asociada a otros defectos congénitos en América y hace una
revisién exhaustiva de esta enfermedad. En esta paciente estudiada por este autor,
se describe la asociacién de esta enfermedad con el sindrome de Sturge Weber, incom-
pleto, pues presenta un glaucoma congénito vy retraso mental, ademés de la persistencia
del ductus arterioso.

En revisiones realizadas por algunos autores como H. Fabring, en 1968, se sefalan
un gran nidmero de malformaciones congénitas que se pueden ascciar a esta enfermedad.
Un caso presentado por Schuftz* en 1979 se asocia con una ascitis neonatal.

Las caracteristicas histopatoldgicas de los casos presentados son diversas. Algunos
de los cortes cutdneos muestran una arquitectura normal: otros presentan vasos dila-
tados de aspecto maduro en la dermis y tejido subcuténeo, y un estudio con microscoplio
electrénico demostrd la dilatacién del sistema capilar normal de la piel. Por lo general,
sa considera que esta alteracldn es una ectasia wvascular que comprende los capilares
y la venas.

La biopsia normal confirma el criterio de Mizrahl y Sachs, quienes opinan que esta
enfermedad se debe identificar, principalmente, por su cuadro clinico, mas que en las
caracteristicas histoldgicas.

Es necesario hacer el diagnéstico diferencial de esta enfermedad con el sindrome de
Hurler® la poiquilodermia congénita? (sindrome de Thompson) y el sindrome de Lie-
berman-Cole Goltz, va que ellos se presentan con lesiones cutineas similares a las del
cutis marmorata telangiectdsica congénita, aungue cada una de ellas tlene un cuadro
clinico caracteristico que los identifica (figuras 1a, 1b, 1c, 1d, 2, 3, 4, y 5).
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Figura 1. Lesiones de la piel: lesio-
nes reticulares rojovioldiceas que
forman mallas irrequlares. Manchas
azulverdosas, comparables con las
vetas del mdrmol (cutis marmorata).




Figura 3. Covidad oral: Fisura palatl.
ma incompleta de paladar duro y
blando. Una picza dental, paladar
ofival, encias prominentes

Flgura 4. Cars: cejas y pestaiias es-
casas, globos oculares prominentes,
hipertelorismo, eplcanto, narlz trilo-
hulada, orejas de implantacién, boca
baja en forma de hocico.
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Figura 2. Crdneo: coput cuadratum

{macrocefalial,
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Figura 5. Genitales externos: ausencia de labios
mencres, discreta hipertrofia del clitoris (blopsla
de plel en el musfo derechol.

SUMMARY

Molinet Duarte, |; M. |. Gomez Gonzdlez. Congenital lefanglectetic culls marmorata,
Presentation of a case.

Here is presented a case of congenital telangiectatic cutis marmorata with multiple mal-
formations of organs depending of ectoderm: iron deficiency anemia, purulent conjunc.
tivitis due to coagulase-positive staphylococcus, and oral moniliasis. This case is the
case number nine described in America and the first one reported in Cuba.

RESUME

Molinet Duarte, 1.; M. |. Gdmez Gonzdlez: Cutis marmorata telanglectatica congenita.
A propos d'un cas.

Il s’agit d'un cas de cutis marmorata telangiectatica congenita, avec des malformations
multiples d'organes dépendants de l'ectoderme: anémie ferriprive, conjonctivite puru-
lente & staphylocogue coagulase positive et candidose orale. Ce cas constitue le noviéme
décrit en Amérique et le premier rapporté & Cuba.
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