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Paciente con sindrome de PHACE. Caso clinico y revision de laliteratura
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RESUMEN. Antecedentes: El sindrome PHACE es
una enfermedad neur ocutanea de etiologia desconoci-
da, esla asociacion de un gran hemangioma en cara
o cuello combinada con una 0 més anor malidades en
otras partesdel cuerpo. Sereporta un sindrome poco
conocido en la literatura mundial y se describen las
alter aciones musculo-esquel éticas presentes. Caso cli-
nico: Pacientefemenino de 8 afios 9 meses de edad con
e diagnégtico de sindromede PHACE con lassiguien-
tes alteraciones. torax hendido, hemangiomas region
paraciliar derechay region mandibular izquierda, en
muslo derecho region anterior y posterior con discre-
pancia de longitud de extremidades pélvicas, ameri-
tando manejo con ortesisy programacion paracirugia
de alargamiento por callotaxis monofocal. Discusion:
L os hallazgos que se reportan son las malfor maciones
vascular es combinadas localizadas en las extremida-
des, pueden complicar se con tromboflebitis, ostedlisis
regional eincluso tromboembolismos. En los capilares
facialesy corporales, son propensos a oscur ecimiento
ehiperplasadelapid e hipertrofia gradual detejidos
blandos subyacentesy del esqueleto. El porcentaje de
reporte de casos de hemangiomas en hueso bazo o ri-
fién es 6% o menos. El sindrome de PHACE es poco
conocido en la literatura mundial, ya que sdlo encon-
tramos 71 articulos en las bases de datos como: Pub-
med, Embase, Medigraphic, Lilacs, Artemisa. Con-
clusiones: Se contribuye al conocimiento ortopédico
al reportar las alteraciones musculo-esqueléicas que
se presentan en este sindrome que se encontraron en
nuestro caso.

Palabras clave: sindrome, hemangioma, neur opa-
tia, anormalidad, ogteitis, tromboembolia.

ABSTRACT. Background: PHACE syndromeisa
neur ocutaneous disease of unknown etiology. It con-
sists of the association of alarge hemangiomain the
face or neck combined with one or more abnormali-
tiesin other parts of the body. A syndrome that is
little known in world literatureisreported and the
musculoskeletal alterationsthat it involves are de-
scribed. Clinical case: Female patient, 8 years and
9 months old, with diagnosis of PHACE syndrome
and the following alterations: sunken chest, heman-
giomasin theright paraciliary and left mandibular
regions, and in the anterior and posterior right thigh
with leg length discrepancy. Treatment consisted of
braces and the patient was scheduled for lengthen-
ing surgery by means of monofocal callotaxis. Dis-
cussion: Thereported findings include the combined
vascular malformations located in the extremities,
which may be complicated by thrombophlebitis, re-
gional osteolysis and even thromboembolism. Face
and body capillaries are prone to darkening; there
is propensity to skin hyperplasia and gradual hyper-
trophy of theunderlying soft tissuesand the skeleton.
The percentage of reported cases of hemangiomas of
the bones, spleen or kidneysis 6% or less. PHACE
syndromeis little known in world literature, as we
only found 71 papersin the following databases:
Pubmed, Embase, M edigraphic, Lilacs, Artemisa.
Conclusions: Reporting the musculoskeletal altera-
tions that occurred with this syndrome in the case
presented herein represents a contribution to ortho-
pedic knowledge.
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Introduccion

El sindrome PHA CE es una enfermedad neurocutanea de
etiologia desconocida, es la asociacion de un gran heman-
giomaen cara o cuello en combinacion con una o mas anor-
malidades en otras partes del cuerpo. Los hemangiomas cu-
taneos son tumores vasculares que afectan de 2.5 a 10% de
los nifios. En algunos pacientes infantiles con hemangiomas
grandes faciales se asocian con anomalias estructurales del
cerebro, vascular cerebral, en 0jos, aorta 0 corazén en una
enfermedad neurocuténea conocida como PHACE.! El acro-
nimo PHACE se refiere alas iniciales en inglés de las dife-
rentes malformaciones de la fosa Posterior, Hemangiomas
faciales, anormalidades vasculares Arteriales cerebrales,
anormalidades Cardiovasculares y anormalidades del ojo
(E). Cuando los defectos en el desarrollo ventral tales como
fisura esternal o rafe Supraumbilical estan presentes se uti-
lizael acronimo PHACES. Las caracteristicas neurol dgicas
de PHACE pueden ser divididas dentro de dos categorias
generales: Anomalias congénitas las cuales incluyen mal-
formacion estructural de la vasculatura cerebral, cerebelo,
estenosis progresivay oclusiones de las principales arterias.
Ni la etiologia ni la fisiopatologia de la enfermedad vascu-
lar asociada han sido determinadas. Cada nifio diagnosti-
cado es diferente, algunos presentan sintomas leves hasta
més severos; estos efectos son nueve veces mas frecuentes
en las nifias que en los nifios. Si se sospecha sindrome de
PHACE deben realizarse examenes radiograficos especia-
les, éstos incluyen: imégenes por resonancia magnética de
cabeza, cuello, térax y un ecocardiograma; si son anormales
Sera necesario unarevision por un equipo multidisciplinario
por las malformaciones vasculares. Cuando el hemangioma
se rompe es muy doloroso, muchas complicaciones podrian
desarrollarse dependiendo de las otras anomalias que se en-
cuentren, lo cual ocurre debido a los defectos estructurales
cerebrales, defectos cardiovasculares como anormalidades
del arco adrtico. El tratamiento del sindrome de PHACE va-
ria por cada nifio el cual va adepender de la severidad de la
enfermedad y sus problemas asociados.

Hallazgos asociados con sindrome de PHACE

Anormalidades de lafosa posterior:

e Complegjo Dandy-Walker

e Hipoplasia cerebelar

e Quiste aracnoideo o subependimario

» Hipoplasia cerebral

» Hipoplasiadel cuerpo calloso

e Hipoplasiadel septum pelucidum

e Hipoplasiadel vermis

e Microcefalia

» Ausenciade pituitaria o silla turca parcialmente vacia

Hemangioma:
e Cara, cuello o cuero cabelludo presente en 95%
e >5cm o segmentario
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L esiones arteriales cerebro-vascul ares:

» Displasiade las grandes arterias cerebrales
* Origen o curso aberrante

» Persistencia de arterias embrionarias
 Vasculopatia Moyamoya

* Rupturaarterial aguda

Malformaciones cardiovasculares:

» Coartacion o interrupcioén del arco adrtico
* Aneurismas del arco aértico

» Doblearco adrtico

» Arco adrtico derecho

» Estenosis congénita valvular

» Origen aberrante de lasubclavia

» Persistenciadel foramen oval

e Atresiatricuspidea

» Persistenciadel conducto arterioso
» Anomalias de las venas pulmonares
e Tetralogiade Fallot

» Estenosis pulmonar

Anormalidades oculares:

* Anormalidades del segmento posterior
* Anormalidades vasculares retinianas
» Hipertrofiavasos del iris

» Hipoplasiadel nervio optico

» Anormalidades del segmento anterior
* Microoftalmos

» Coloboma

 Cataratas congénitas

» Esclerocdrnea

» Hipoplasiadel iris

» Exoftalmos

» Pardlisisdel 3er. par craned
 Sindrome de Horner

Otras anormalidades:

Desarrollo ventral y miscelaneos:

» Agenesiaparcia o completadel esternén
» Rafe supraumbilical

+ Onfalocele

 Insuficienciapituitaria

* Micrognatia

» Hipoplasiaauricular

» Espinabifida oculta

 Diverticulo esofégico

El proposito del presente estudio es el reporte del diag-
nostico y tratamiento de las alteraciones muscul 0-esquel é-
ticas presentes en el sindrome de PHACE. Asi como una
revision de la literatura en la cual encontramos hasta el
momento 71 articulos referentes al sindrome; sin embargo,
unicamente se han encontrado espina bifida oculta ausencia
completao parcia del esterndén como alteraciones asociadas
en el sistema muscul o-esquel ético.
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Caso clinico

Femenino de 8 afios 9 meses de edad sin antecedentes de
importancia para el padecimiento actual, originariay resi-
dente del Estado de México, cuenta con esquema de vacu-
nacion completo para su edad, desarrollo sicomotor normal,
acude por presentar dolor precordial intermitente acompa-
flado de palidez no incapacitante asi como dolor a nivel de
extremidades pélvicas; ala exploracion fisica se encuentra:
talla 1.32 m, peso 32 kg, signos vitales frecuencia cardiaca
80 por minuto, frecuencia respiratoria 20 por minuto, tem-
peratura 36 °C, tension arterial 90/60 mmHg, se observa con

hemangioma a nivel de region paraciliar en hemicara dere-
chay en region mandibular izquierda de aproximadamen-
te 3 x 4 centimetros (Figuras 1y 2). Ojos asimétricos con
coloboma de iris derecho, limitacion a la exoforia derecha
con uso de lentes y aparatos ortoddnticos, observando tam-
bién pardlisisdel VI par craneal, térax hendido con zona de
piel atrdfica sobre linea media a nivel del angulo de Louis
(Figura 3). Campos pulmonares normales, ruidos cardiacos
normales.

Marcha con balanceo de pelvis. Miembros toracicos
con hipotrofia a nivel de pectoral mayor derecho. Genitales
acordes a sexo y edad, se observa con mancha hipercrémi-

Figura 2. Hemangioma en region paraciliar de he-

micara derecha.

Figura 1. Hemangioma en region mandibular.

Figura 4. Heman-
gioma a nivel de
cara posterior del
" muslo derecho.
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Figura 3. Zona de piel atréficaen el an-
gulo de Louis.

Figura 5. Hemangioma
en region anterol ateral
del muslo.
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cairregular de aproximadamente 6 x 8 centimetros en cara
posterior de muslo derecho y en region anterolateral con he-
mangioma de aproximadamente 5 x 6 centimetros (Figuras
4y 5). Se observa con hipotrofia de extremidad pélvicaiz-
quierda con una discrepancia longitudinal de 5 centimetros
en miembro pélvico izquierdo (Figuras 6 y 7). Se encuentra
con tono muscular y fuerza muscular 5/5 en escala de Da-
niels, reflg os osteotendinosos profundos normales, arcos de
movilidad normales. Cuenta con los siguientes estudios de
laboratorio hemoglobina: 15.4 mg/dl, hematocrito 43.5%,
leucocitos 5,500, neutrdfilos 52.9%, leucocitos 37.8%, ma-
crofagos 7.5%, plaguetas 235,000, velocidad de sedimenta-
cion globular 2, examen general de orina normal; electro-
cardiograma normal. Radiometria de miembros pélvicos se
observa el acortamiento de miembro pélvico izquierdo (Fi-
gura 8). Radiografiatele de torax se observasilueta cardiaca
en gota (Figura 9). Seinicia tratamiento con ortesis com-
pensatoria en pie izquierdo y posteriormente se programa
para alargamiento por callotaxis monofocal.

Discusion

En 1996, Frieden et al. utilizaron el acronimo PHACE
para el sindrome neurocutaneo, el comun denominador del
sindrome es el hemangioma facial tipicamente descrito en
forma de placa o apariencia segmentado, aunque algunos
autores lo refieren con una distribucion aleatoria.?

La patogénesis del sindrome de PHACE se especula que
se encuentraimplicado un defecto en la cresta neural como
responsable de todas las manifestaciones neurocuténeas,
se encuentra una alta predominancia del sexo femenino lo

Figuras6y 7. Vaoracion clinicadel acortamiento.
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que sugiere ligado a X dominante y potencialmente letal en
hombres, no se ha reportado ninguna tendencia familiar.

Las malformaciones vasculares pueden ser divididas ba-
sadas en €l tipo de vaso implicado con lalesion yasealinf&
tico, venoso, veno-linfético, arterio-venoso o malformacion
capilar.34

L os hemangiomas son |os tumores benignos mas comu-
nes en lainfancia afectando cerca de 10% de los nifios me-
nores de un afo. Estas lesiones son verdaderas neoplasias
vasculares caracterizadas por la proliferacion de las células
endoteliales capilares presentes a nacimiento.? Presentan

Figura 8. Radiometria de miembros
pélvicos.

]
-
«
-

Figura 9. Radiografia tele de térax.



Soto-Sandoval JFy col.

una fase de crecimiento rgpido en el ler. afio de viday una
fase de regresion de 1 a 7 afios de edad.* Un pequefio nime-
ro de casos reportados con hemangioma intracraneal se han
asociado con otros multiples hemangiomas, Judd et al. reporta-
ron cuatro casos con hemangiomaintracraneal asociado con
sindrome de PHACE.® Debido a que muchos pacientes pre-
sentan oclusiones arteriales cerebrales o infartos cerebral es,
aneurismas con subsecuentes rupturas se recomienda una
blsgueda intencionada con TAC e imagenes con resonancia
magnética en pacientes con hemangioma facial .b

Laevidenciapreliminar sugiere que los hemangiomas | o-
calizados segiin Haggstrom en el segmento uno o frontopa-
rietal tienen un alto riesgo de asociacién con anormalidades
cerebrales del sindrome de PHACE, mientras que los dis-
tribuidos en el segmento 3 0 mandibular presentan un gran
riesgo de defectos cardiacos.” En nuestro caso presenta el
hemangioma en el segmento uno asi como en miembro pél-
vico derecho region posterior de muslo.

L as malformaciones vasculares combinadas |ocalizadas
en extremidades pueden complicarse con tromboflebitis,
ostedlisis regional e incluso tromboembolismos a distancia
(Sindrome de Klippel-Trenaunay). Por otro lado, existe una
coagulopatia por consumo (Sindrome de Kasabach-Merrit)
gue puede complicar algunos tumores vasculares.® Los he-
mangiomas pueden ser marcadores o signos guia de sindro-
mes graves.®

Los hemangiomas y |as malformaciones cardiovascul a-
res se han visto relacionados con defectos de la linea me-
dia.®® Aunque con menor frecuencia, las anomalias vascu-
lares cutaneas pueden localizarse en cualquier otra parte del
organismo y en muchos casos acompariarse de alteraciones
en estructuras adyacentes, habiéndose descrito malforma-
ciones en esterndn. L as alteraciones esquel éticas que se aso-
cian a hemangiomas en solo 1% se clasifican de acuerdo
con el tamafio formay cambio de densidad ésea; hipoplasia
y desmineralizacion son los hallazgos en extremidades con
malformaciones venosas, mientras que en malformaciones
arteriales se observan cambios intradseos y destructivos, |os
posibles mecanismos de crecimiento del esqueleto alterado
incluyen procesos mecanicos, fisioldgicos y de desarro-
[lo,** deformidades constitucionalesy rafe de lalinea media
abdominal .2 De ahi la importancia de la localizacion del
hemangioma lo que es un factor determinante de posibles
complicaciones.*®* En nuestra paciente observamos discre-
panciaen lalongitud de |l as extremidades pélvicas observan-
do hipotrofia de lado izquierdo asi como esguel éticamente
con hipoplasia; no se observa disminucién en la densidad
Osea en relacion con el derecho.

Las malformaciones capilares faciales y corporales, son
propensos a oscurecimiento e hiperplasia de la piel e hiper-
trofia gradual de tejidos blandos subyacentes y del esquele-
to.1* El porcentaje de reporte de casos de hemangiomas en

ACTA ORTOPEDICA MEXICANA 2012; 26(3): 202-206 206

hueso, bazo o rifién es 6% o menos.*® En nuestro paciente se
observa una hipertrofia de miembro pélvico derecho y una
discrepancia longitudinal respecto ala contralateral.

Conclusion

Se reporta un sindrome raro, poco conocido en lalitera-
turamundial y se contribuye a conocimiento ortopédico al
reportar sus alteraciones muscul o-esquel éticas rel acionadas
a este sindrome, ya que no existen reportes de ellos en la
literatura mundial.
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