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PRESENTACION DE CASOS

Macrocefalia-Cutis-Marmorata Telangiectasica Congénita: Reporte de un caso.

Macrocephaly-Cutis Marmorata Telangiectatica Congenita: A Case Report

Cristian Carlos Ramirez Portilla.!

Resumen

El sindrome macrocefalia-cutis marmorata-telangiectasica
congénita (macrocefalia-CMTC), es una condicion
cutanea poco comun que se acompaifia con macrocefalia,
cutis marmorata, telangiectasia, flebectasia, asimetria
corporal y ulceraciones de la piel en pocas ocasiones.
Reportamos aqui el caso de una nifia de un afio dos meses
de edad que exhibia los signos tipicos de esta afeccion, con
antecedentes paternos de asimetria corporal, lo cual puede
ser interpretado como una variante en la expresion clinica
de esta enfermedad.
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telangiectasia, anomalias congénitas.

Abstract

Macrocephaly-cutis marmorata telangiectatica congenita
syndrome (macrocephaly - CMTC) is an uncommon skin
condition that is accompanied with macrocephaly cutis
marmorata, telangiectasia, phlebectasia, body asymmetry
and, occasionally, skin ulcerations. Here we report the case
of a one year two months old girl that exhibited the typical
signs of this condition, with paternal antecedents of body
asymmetry, which can be interpreted as a variant in the
clinical expression of this illness.
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telangiectatica, congenital abnormalities.

Introduccion

Stephan et al en 1975, publico por primera vez
casos clinicos de pacientes que presentaron
macrocefalia y alteraciones vasculares cutaneas.' Con
posterioridad en 1997 Moore et al. y Clayton-Smith
et al. describieron otros pacientes con este patron
malformativo,>? denominandose desde entonces
esta afeccion como: macrocefalia-cutis marmorata
telangiectasica congénita. Esta entidad se caracteriza
por: macrocefalia, cutis marmorata, macrosomia al
nacimiento, asimetria corporal, anomalias de tejido
conectivo, sindactilia cutanea de dedos de pies y
discapacidad psicomotora de leve a moderada. Es
una enfermedad poco conocida, recientemente ha
sido incluida en el Online Mendelian Inheritance in
Man (OMIM: 602501),* como entidad independiente
a Cutis marmorata telangiectasia congénita (OMIM:
219250).5 El proposito de este trabajo es presentar
un caso que presenta los criterios clinicos que
permiten el diagndstico de Macrocefalia cutis
marmorata telengectasica, donde ademadas existen
antecedentes paternos que podrian ser interpretados
como indicadores de que se trata de una enfermedad
autosomica dominante.

Aspectos bioéticos

Los padres de la paciente dieron la autorizacién a
los autores de este trabajo a que se compartiera su
descripcién en medios cientificos, con la condicién
de que se protegieran los datos de identidad de la
paciente.

Caso clinico

Paciente femenina, producto del tercer embarazo,
precedido de dos abortos espontaneos de una pareja.
Al momento de su nacimiento, la madre tenia 23
afos y el padre 25 afios. El padre presentaba ligera
asimetria corporal con predominio en extremidad
superior izquierda; mientras la madre tenia una hija
previa, aparentemente normal. El embarazo del
proposito fue controlado, presentando infeccion
de tracto urinario al quinto mes y polihidramnios
al octavo. El nacimiento fue por cesarea debido a
cesarea anterior; a través de la prueba de Capurro se
estim6: 39 semanas de gestacion, el conteo APGAR
fue: 8 al minuto y 9 a los cinco minutos, peso: 3400
g, talla: 48 cm, perimetro cefalico: 38 cm, perimetro
toracico: 33 cm; fue dada de alta hospitalaria a las 48
horas de vida.

' Dr. en Medicina, Master en asesoramiento genético. Hospital Teofilo Davila, Machala, Ecuador.
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Al noveno dia de nacida es remitida al servicio de
neonatologia por presentar hipertermia (38°C), piel
marmorata y acrocianosis; es hospitalizada por ocho
dias con tratamiento de antibidticos (ampicilina
y gentamicina); y dada de alta con diagnéstico de
neonato con peso adecuado y sepsis bacteriana del
recién nacido, no especificada (CIE 10: P369), segin
consta en informes previos archivados en la historia
clinica de la paciente.

Es remitida al servicio de genética al afio y dos meses
de edad, por presentar malformaciones vasculares
congénitas. Al examen fisico se hallé una paciente
mestiza, con macrocefalia (49 cm perimetro cefalico),
frente prominente, hipertelorismo, labio inferior
evertido con presenciadenevo flamigeroy distribucion
amplia de cutis marmorata en hemicuerpo derecho,
que se exacerbaba al llanto. Ademas, se constatod
asimetria de predominio derecho, especialmente
relativa al grosor. La paciente presentaba moderada
hipotonia que dificultaba la deambulacion, y se
sentaba con apoyo; era capaz de reconocer a sus
familiares cercanos, sonreir y pronunciar bisilabos.

Discusion

El sindrome Macrocefalia cutis marmorata
telangiectasica se caracteriza fundamentalmente por
la presencia de macrocefalia y anomalias vasculares,
siendo el cutis marmorata la principal manifestacion.
En los casos publicados por Stephan et al. no quedan
muy claras las causas de macrocefalia, pero debemos
tener en cuenta que en la fechas que las hizo no se
contaba con técnicas avanzadas de imagenologia.!
Posteriormente Carcao publico casos en los que existen
ya estudios de neuroimagen, en la que la macrocefalia
se debia a una verdadera megaloencafalia y otros
casos asociados a una hidrocefalia.®

Nuestra paciente presenta las dos principales
caracteristicas de esta entidad, macrocefalia y
cutis marmorata, que conjuntamente con frente
prominente, asimetria corporal, antecedentes paternos
y retraso psicomotor, coincide con los criterios para el
diagnostico de este sindrome.

Se han propuesto nuevos criterios de diagnoéstico
clinico (criterios de Franceschini’” y Martinez-
Glez®), que incluyen una combinacion de los signos
principales como es la macrocefalia y menores que
incluyen la hipotonia, sindactilia, asimetria corporal,
malformacion capilar, nevo flamigero en la lineamedia
facial y defectos del tejido conectivo. El diagndstico
ademas puede apoyarse, como ya se menciond,
en técnicas de neuroimagen como la resonancia
magnética, en las que se encontraria anomalias
cerebrales estructurales como polimicrogiria y

displasia cortical focal, ventriculomegalia, asimetria
cerebral/cerebelosa, herniacion de las amigdalas
cerebelosas, anomalias en la sefial de la sustancia
blanca y/o regiones periventriculares, cuerpo
calloso grueso, senos venosos grandes y espacios
perivasculares prominentes.

Los diagndsticos diferenciales se pueden realizar
principalmente con cutis marmorata telangiectasica
congénita (CMTC); esta afeccion presenta cutis
marmorata que afecta con predominio cuero
cabelludo, cara, cuello, tronco, extremidades, poco
frecuentes manos, pies y mucosas.” Presentandose
CMTC desde el nacimiento; pero con la caracteristica
que las lesiones cutaneas mejoran durante el primer
aflo de vida y no se asocian con otras anomalias en
el 50% de casos.® El sindrome de Bannayan-Riley-
Ruvalcaba suele presentar macrocefalia con o sin
hidrocefalia al nacimiento, alteraciones vasculares
e hipotonia;'’ sin embargo, en este sindrome las
alteraciones cutdneas consisten en hemangiomas o
hemangiolipomas subcutaneos, poliposis intestinal,
lesiones pigmentarias en genitales y por otra parte
no suele presentar asimetria corporal.? El sindrome
de Klippel - Trenaunay - Weber, que suele presentar
hipertrofia asimétrica de tejidos blandos y/o 6éseos
con alteraciones cutidneas vasculares, se limita a
la afectacion a extremidades y ocasionalmente
presenta macrocefalia.'"'? Finalmente el sindrome
de megaloencefalia - polimicrogiria - polidactilia
postaxial - hidrocefalia que, como su nombre lo
indica, presenta alteraciones cerebrales corticales y
polidactilia postaxial en algunos de los casos."

A diferencia de los pacientes que presentan cutis
marmorata telangiectasica congénita, las personas que
padecen Macrocefalia-CMTC, suelen tener riesgo de
presentar alteraciones neuroldgicas y abdominales
tales como tumor de Wilms y hemangioma hepatico.
Todos los casos publicados por Moore et al.? y Clayton-
Smith et al.> no muestran predominio por sexo en los
pacientes descritos, lo que nos hace pensar, como es
nuestro caso, se trata de una enfermedad genética
monogénica con patron de herencia autosémico
dominante, apoyando principalmente nuestra hipotesis
en la que el padre de esta nifia presenta asimetria
corporal con predominio de extremidad superior
izquierda, lo cual puede ser interpretado como una
expresion minima de esta afeccion.

En la actualidad se ha identificado, en varios
pacientes que presentan esta enfermedad, mutaciones
somaticas en el gen PIK3CA (3g26), con evidencia
de mosaicismo postcigotico. El gen PIK3CA codifica
la subunidad catalitica p110a de la fosfatidilinositol
3-quinasa, que es una enzima que regula amplia
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gama de procesos como el crecimiento celular, el una enfermedad poco conocida hasta la actualidad
metabolismo, la angiogénesis y el desarrollo del con posible herencia autosomica dominante. Sus
cerebro." caracteristicas clinicas son faciles de reconocer,

siempre que se realice una detallada historia clinica

Conclusiones genética y un adecuado examen fisico. El caso clinico
La macrocefalia cutis marmorata telangiectasia, es es el primero descrito en Ecuador.
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