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ESTUDIOS CLINICOS Y DE LABORATORIO

Cutis marmorata telangiectatica congenita.

Revisidon de 28 casos

Resumen.—Fundamento: La cutis marmorata telangiectatica
congenita (CMTC) es una malformacion vascular de la piel
caracterizada por un patron segmentario o generalizado de
bandas reticuladas violaceas, relativamente fijas y facilmente
visibles en reposo, que esta presente desde el nacimiento.

Objetivo: Evaluar las caracteristicas clinicas y los trastornos
malformativos asociados que presentan los ninos con CMTC.

Meétodos: Estudio retrospectivo de 28 casos de CMTC

(11 varones, 17 mujeres) diagnosticados entre 1990 y 1998.
Se recogen datos clinico-evolutivos y de protocolo de estudio,
que incluyen exploraciones oftalmolégica, neurolégica,

cardiolégica y otras segiin manifestaciones asociadas.

Institucion: Un hospital pediatrico publico.

Resultados: E1 86% de los pacientes tenia lesiones visibles al
nacimiento. Seis pacientes presentaban atrofia cutanea en la
zona afecta y siete tenian hipertrofia. Tres pacientes tenian

EDUARDO NAGORE

ANTONIO TORRELO

ANTONIO ZAMBRANO

Servicio de Dermatologia.

Hospital del Nifo de Jesus. Madrid.

nédulos angiomatosos y un paciente angioqueratomas en zonas
afectas por la CMTC. El estudio cardiolégico fue normal en el
100% de los casos. Se encontraron anomalias en tres pacientes
(escleras azuladas, excavacion papilar asimétrica y estrabismo).
En 11 pacientes hubo tendencia al aclaramiento de las lesiones,
aunque el tiempo de evolucion del estudio fue corto.

Conclusiones: La CMTC es un proceso malformativo que asocia
principalmente anomalias cutaneas como atrofia, hipertrofia o

Correspondencia:

desarrollo de otras anomalias vasculares. La asociacion con

anomalias extracutdneas es poco frecuente.

Palabras clave: Cutis marmorata telangiectatica congenita.

Flebectasia. Malformaciones. Nevo vascular reticulado. Ninos.

INTRODUCCION

Con el término cutis marmorata telangiectatica conge-
nita (CMTC) se describe una malformacion vascular
de la piel caracterizada por la presencia de un patrén
segmentario o generalizado, casi siempre asimétrico,
de bandas reticuladas violaceas, relativamente fijas y
facilmente visibles en reposo, que esta presente desde
el nacimiento o poco después (1). Un aspecto rele-
vante de la CMTC es su asociacién con otras anoma-
lias. Aunque dos buenas revisiones de la literatura han
descrito su presencia entre el 60y 70% de los casos (2, 3),
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series grandes de pacientes recopilados de forma re-
trospectiva en una misma institucién demuestran que
estos porcentajes estan probablemente sobreestima-
dos (1, 4). Tal y como ocurre con otras patologias si-
milares, este hecho parece deberse probablemente a
que pacientes con CMTC como anomalia tnica rara
vez son objeto de publicaciones. La mayor parte de las
malformaciones asociadas, cuando se consideran es-
tas grandes series, son de caracter leve (1, 4).

Con el presente estudio pretendemos describir las
caracteristicas clinicas y las anomalias asociadas de
los pacientes diagnosticados en nuestro Servicio du-
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rante el periodo comprendido entre los anos 1990
y 1998.

PACIENTES Y METODOS

Se incluyeron en el estudio todos los casos diagnosti-
cados de CMTC en el Servicio de Dermatologia del Hos-
pital del Nino Jests de Madrid entre enero de 1990y di-
ciembre de 1998. En todos los casos el diagnéstico fue
exclusivamente clinico. Al efecto, se defini6é la CMTC co-
mo la presencia de un patrén segmentario o generali-
zado de bandas reticuladas rojizas o violaceas persisten-
tes y facilmente discernibles en reposo (Figs. 1, 2y 3).

A todos los pacientes estudiados se les realiz6 una
historia clinica detallada y una exploracién fisica mi-
nuciosa. Se constaté en cada caso el momento de apa-
ricion de las lesiones, la localizacion, el porcentaje de
superficie de piel afectada (siguiendo el cuadro de Lund
y Browder [5]), las lesiones cutdneas asociadas y la evo-
lucién de las lesiones. En todos los casos se practico una
valoracion clinica neurolégica, cardiolégica y oftalmol6-
gica por facultativos especialistas de los servicios corres-
pondientes de nuestro hospital. Las exploraciones com-

FIG. _1.—Cutis marmorata t(_alang_iectatica congen_ita extensa, con
asimetria de miembros inferiores y escoliosis secundaria.
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FIG. 2.—Cutis marmorata telangiectatica congenita localizada en un
miembro, con leve atrofia.

plementarias fueron realizadas de forma individualizada
de acuerdo con los hallazgos clinicos encontrados. En los
14 pacientes estudiados a partir de 1994 se solicit6é ade-
mas estudio de anticuerpos anti-Ro y anti-La.

RESULTADOS

Los hallazgos mas revelantes de los 28 pacientes se re-
sumen en la tabla I. Las nifias representaron el 60% de

FIG. 3.—Cutis marmorata telangiectatica congenita localizada con
un angioqueratoma.
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TABLA I: CARACTERISTICAS DE 28 PACIENTES CON CUTIS MARMORATA TELANGIECTATICA CONGENITA
0 . . . .
Pac. Sexo Inicio Localizacion % supericie Alteraciones cutdneas AIteracpngs AIteracl|o.n es  Seguim. Evolucién
afectada oftalmoldgicas neuroldgicas  (meses)
1 M Nac. Musloy pierna izquierda 12 Normal Normal Normal 8 E
2 V. 2m Generalizado, afecta a cara 80 Normal Excavacion papilar Normal 51 E
asimétrica (leve retraso
del lenguaje
expresivo)
3 V  Nac. Muslo D 8 Hipertrofia muslo D Normal Normal 7 E
4 M 12m EESS, EEIl 43 Normal Normal Normal 13 E
5 M Nac. Hemicuerpo D, raiz brazo | 42 Normal Normal Normal 3 E
6 M Nac Generalizado 80 Mancha mongdlica Escleras azules, Normal " D
corneas de menor
tamano
7 M Nac. Tronco, EEIl, pies, cara 64 Hipertrofia mejilla I, brazo | Normal Malformacion 82 E
y pierna D de Chiari
8 M Nac. Extremidad inferior D 12 Normal Normal Normal 34 E
9 V  Nac. Generalizado 90 Mancha mongdlica extensa, Normal Normal 17 E
nevus de OTA
10 V  Nac. Tronco 26 Nddulo angiomatoso en Normal Normal 20 E,
espalda desaparicion
del nddulo
11 M Nac. Cara, manos, tronco, 49 Nédulo angiomatoso. Normal Normal 38 E,
hombros Hipertrofia brazo D desaparicion
del nddulo
12 M Nac. RodillaD 1 Normal Normal Normal 28 D
13V Nac. Extremidad inferior | 12 Atrofia Ell. Acortamiento Normal Normal 17 D
del miembro
4 M Tm Extremidad inferior D 12 Lipoatrofia Normal Normal 46 D
15V Nac. Muslos, abdomen, brazos, 30 Hipertrofia miembro inferior Normal Normal 52 D
axilas derecho con areas atrdficas,
dos nddulos angiomatosos
en espalda
16 M Nac. Pierna D 5 Atrofia Normal Normal 53 D
17 V. Nac. Hemicraneo/hemicara D, 30 Normal Normal Normal 37 D
MSD, muslos
18 M Nac. Abdomen, MMII 20 Hipertrofia/hipercrecimiento Normal Normal 77 D
hemicuerpo |
19 M Nac. MMmII 23 Atrofia simétrica Estrabismo Normal 123 D
20V  Nac Abdomen, MMI, cara 38 Normal Normal Normal 34 D
21 M Nac. Musloy pierna D, espalda, 30 Atrofia MID. Hipocrecimiento MID Normal Normal 77 E
22 M Nac. Hemicuerpo D, MID 27 Varios angioqueratomas sobre Normal Normal 121 D
las lesiones
23 M Nac. MID, mano | 15 Normal Normal Normal 140 D
24 M Nac. Generalizado 80 Hipertrofia leve. Clinodactilia Normal Hidrocefalia — E
25 V  Nac Generalizado 80 Pliegue simiesco. Normal Normal 191 E
Hemihipertrofia D. Pies planos
26V Nac Extremidad inferior D 12 Normal Normal Normal 169 D
27 'V Nac. Frente, caray cuello D 5 Normal Normal Normal 107 E
28 M Nac. Muslo | 7 Normal Normal Normal 10 E

Pac.: paciente. M: mujer. V: varén. Nac.: desde el nacimiento. EE: extremidades. ll: inferiores. SS: superiores. M: miembro.
D: derecho. I: izquierdo. E: lesiones estables. D: disminucion de las lesiones. Seguim.: periodo de seguimiento (en meses).

los casos (17 ninas frente a 11 ninos). En el 89% de los
casos las lesiones estaban presentes desde el nacimien-
to, mientras que en los tres casos restantes fueron evi-
dentes alos 2, 7y 12 meses. En estos casos los pacientes
no habian sido evaluados en el nacimiento y el momento
de aparicion fue referido por los padres. Las lesiones
afectaban sélo a los miembros en 10 pacientes (35% de
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los casos) y al tronco junto con algtiin miembro en ocho
pacientes (28%). Ambas localizaciones en conjunto re-
presentaron aproximadamente dos tercios de los pacien-
tes. En un tnico paciente (3,5%) afect6 exclusivamente
al tronco. La CMTC fue generalizada en cinco pacientes
(17%). Laslesiones se circunscribfan a un hemicuerpo en
12 casos (43%), mientras que eran bilaterales, aunque asi-
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métricas, en 13 (46%). La afectacion facial tenfa lugar en
una cuarta parte de los pacientes (siete casos), y siempre
estaba presente junto con otras localizaciones.

En 17 pacientes (61%) existia algtin tipo de anoma-
lia asociada. Las malformaciones mas frecuentes eran
las de tipo tréfico en la piel subyacente; esto ocurria en
12 pacientes (43%). La hipertrofia (siete pacientes) y la
atrofia (seis pacientes) eran principalmente a expensas
del tejido celular subcutaneo; en un paciente coexis-
tian areas atroficas e hipertroéficas. Cuando se excluian
las alteraciones tréficas, los pacientes con anomalias aso-
ciadas eran tan s6lo 12 (43%). En dos pacientes se de-
mostré un acortamiento del miembro afectado, y en
uno existia un hipercrecimiento de un hemicuerpo.
En cuatro casos se observé la presencia de otras lesio-
nes vasculares asociadas en las areas de CMTC. En tres
casos se observaron nodulos aislados, y en un caso se
desarrollaron varios angioqueratomas sobre las lesio-
nes. Los nédulos angiomatosos regresaron esponta-
neamente, y aunque no disponemos de estudio histo-
légico de ellos pensamos que puedan deberse a
malformaciones vasculares trombosadas que se hacen
patentes tras traumatismos y desaparecen al reabsor-
berse los trombos. En un paciente de raza arabe se ob-
servo una mancha mongélica muy extensa (aberran-
te) junto con un nevo de Ota, y en otro paciente se
obsev6 una mancha mongdlica aislada.

El estudio especializado no revel6 patologia cardia-
ca en ningun caso. Se detectaron en tres casos alte-
raciones oculares que consistieron en esleréticas azu-
les con cérneas pequenas en un paciente, una exca-
vacion papilar asimétrica en otro y un estrabismo in-
tervenido en otro paciente. Neurolégicamente se
observé una malformacién de Chiari y una hidrocefa-
lia ya diagnosticada y tratada con una vélvula. En un
caso se encontr6 también un leve retraso del desarro-
llo del lenguaje expresivo. Un paciente tenia clino-
dactilia y otro asociaba pliegue simiesco y pies planos.
Consideradas globalmente, las alteraciones extracuta-
neas solo se encontraron en seis pacientes (21%).

Durante un periodo de seguimiento con una me-
diana de 39 meses (intervalo de 3 a 191 meses) nin-
gun caso regreso totalmente. Doce pacientes mejora-
ron, mientras que los otros 16 permanecieron estables.
Se constaté que el periodo de seguimiento entre los
que tenian estables las lesiones y los que mostraban
una tendencia a la disminucién fue significativamen-
te diferente: 53 semanas de mediana en el segundo
grupo frente a 20 semanas en el primero. También se
observé que el porcentaje de piel afectada fue de
23,46% de media en el grupo que mejoraba frente a
un 42,5% en el que no lo hacia. Por otra parte, al ajus-
tar los datos referentes a la evolucién al periodo de se-
guimiento se constaté que de los siete pacientes que fue-
ron seguidos durante menos de 1 ano, s6lo uno (14%)
mostr6 tendencia a la disminucién; de los nueve pa-
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cientes que fueron controlados entre 1y 4 anos, cua-
tro (44%) mostraron tendencia ala disminucién, y de
los 13 pacientes que fueron seguidos durante mas de
4 anos, en ocho (61%) las lesiones tendieron a mejorar.

DISCUSION

Desde su descripcién inicial por Van Lohuizen (6)
en 1922, la CMTC ha recibido otras denominaciones
tales como flebectasia generalizada congénita (7), fle-
bectasia congénita (8) o livedo reticular congénita (9),
aunque la mayoria de autores abogan por el uso del tér-
mino CMTC porque describe con mayor precisiéon el
cuadro clinico (1). La etiopatogenia de la CMTC es des-
conocida. Se trata de un trastorno esporadico en la ma-
yoria de los casos, aunque han sido descritos casos fa-
miliares con un patrén de herencia autosémico
dominante con penetrancia baja o variable (10, 11). La
posibilidad de la influencia de factores ambientales tam-
bién ha sido considerada en un trabajo en el que se en-
contr6 un aumento de la incidencia en un area geo-
grafica (12). Recientemente se ha sugerido que el origen
de esta patologia podria estar en la supervivencia en
forma de mosaicismo de algin gen letal (4), de acuer-
do con la teoria de los genes letales propuesta por Hap-
ple (13). El predominio casi total de los casos espora-
dicos, asi como el tipo de distribucién de las lesiones
con patrén en «tablero de ajedrez» o segmentario, abo-
gan a favor de esta teoria. Como dato contradictorio es-
ta el mayor porcentaje de ninas afectadas por esta ano-
malia resenado, con una unica excepcion (14), por la
mayoria de los autores (1-4, 15) y por nuestro propio
estudio.

La CMTC parece representar una anomalia del de-
sarrollo vascular que afecta a capilares y venas. Aun-
que algunos estudios histopatolégicos han demostra-
do esta circunstancia al describir la presencia de un
aumento del nimero y del tamano de venas y capila-
res en todas las capas de la dermis y del tejido celular
subcutaneo (6, 11), otros no han confirmado dichos
hallazgos (15) y han sugerido que la anomalia podria
ser mas bien funcional que anatémica. Por esta razén
el diagnéstico es fundamentalmente clinico. Desde es-
te punto de vista se caracteriza por areas de piel con
un eritema reticulado, plano o deprimido y de aspec-
to marmoreo. El tono del color varia entre diferentes
pacientes e incluso entre diferentes dareas de un mis-
mo paciente desde un color rojo palido hasta un co-
lor violeta intenso. Las lesiones estan presentes desde
el nacimiento. Sin embargo, han sido descritos casos
cuyas lesiones se han hecho evidentes después del na-
cimiento (1, 14), tal y como ocurri6 en tres de nues-
tros pacientes. Resulta complicado confirmar este he-
cho en estudios retrospectivos dado que no es posible
distinguir con certeza si las lesiones pasaron inadver-
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tidas en el examen inicial o si las lesiones verdade-
ramente tuvieron un comienzo tardio. La distribucién
de las lesiones suele ser generalizada sobre el tronco
y las extremidades. Puede afectar a la cara, circuns-
tancia que podria asociar un mayor riesgo asociado de
desarrollar un glaucoma homolateral. Aunque pare-
ce ser que en la mayoria de casos en los que esto ocu-
rre existe un angioma plano en el area facial (1, 15),
también ha sido descrita la presencia de glaucoma en
ausencia de angioma plano asociado (1, 16). En nues-
tra serie, al igual que en otra serie reciente (4), nin-
guno de los siete pacientes con lesiones faciales pre-
sent6 glaucoma. La afectacién también puede ser
segmentaria o localizada, en cuyo caso suele existir una
linea de demarcacion bastante acentuada en la linea me-
dia tal y como encontramos en los pacientes que pre-
sentaron esa distribucién. La evolucién de las lesiones
cutaneas suele ser favorable con una cierta tendencia a
mejorar, e incluso desaparecer, durante la infancia. De
todas formas no son raros los casos en los que persisten
las lesiones durante toda la vida (2, 8, 17). Algunos au-
tores han observado que la mejoria es mayor durante
los dos primeros anos de vida (4). En nuestra serie, aun-
que 12 pacientes (42% de los casos) mostraron una ten-
dencia a la mejoria durante el periodo de seguimiento,
16 permanecieron estables. Resulté interesante la re-
lacion encontrada entre la tendencia a la disminucién
y un mayor tiempo de seguimiento, asi como con un
porcentaje menor de superficie corporal afectada.

Las anomalias que han sido descritas asociadas a la
CMTC son numerosas y afectan sobre todo a la piel, sis-
tema musculoesquelético, al sistema nervioso central y
al vascular. Las anomalias mas frecuentemente descritas
son las asimetrias corporales (generalmente hiper-
trofias o hipotrofias de miembros) ylos trastornos tr6-
ficos de la piel. Estas se encuentran entre el 20 y el
56% seguin diferentes series y revisiones (1-4, 14, 15).
Nosotros los hemos encontrado en un 43% de los ca-
sos, aunque solo tres pacientes (10%) presentaron una
asimetria corporal secundaria. Aunque las ulceracio-
nes fueron antano consideradas como bastante ca-
racteristicas de esta afeccién (6), no parece ser un de-
fecto tan frecuente (4). Ninguno de los pacientes
estudiados en nuestro hospital present6 ulceraciones
en el transcurso del seguimiento. En segundo lugar
en frecuencia se encuentran otras malformaciones vas-
culares (generalmente angiomas planos, e incluso al-
gun caso de sindrome de Sturge-Weber), que apare-
cen en un 0 a 37% de los casos (1-4, 14, 15). Se han
descrito otros casos de hemangiomas en la literatura
(18), asi como también la presencia de angioquera-
tomas sobre areas afectadas por la CMTC (19) simila-
res a los que encontramos en uno de nuestros casos.
El hallazgo de una mancha mongdlica aberrante com-
binada con un nevo de Ota que encontramos en un
caso, fue interpretada como una coincidencia y atri-
buida a las caracteristicas raciales del paciente. Esta
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explicacion se ve apoyada también en el hecho de no
aparecer reflejada en las listas de malformaciones aso-
ciadas ala CMTC (14, 14, 15). Con mucha menor fre-
cuencia, aunque de forma significativa, se encuentran
alteraciones en el desarrollo psicomotor, € incluso re-
traso mental, que se han descrito en un 0-10% de los
casos, segun series y revisiones (1-4, 14, 15). En los ca-
sos descritos en el presente trabajo no encontramos
ningun caso con este tipo de alteraciones, excepto un
leve retraso del lenguaje expresivo en uno de los ni-
nos. Las demds malformaciones encontradas en este
estudio, la malformacion de Chiari, la hidrocefalia, las
escleroticas azules y el estrabismo, creemos que se de-
ben anadir al extenso grupo de malformaciones des-
critas en casos aislados y que ya han sido revisadas en
otros trabajos previos (2-3). No puede descartarse que
muchas de estas malformaciones sean fruto del azar
por su elevada frecuencia en ninos sin CMTC. Sin em-
bargo, al menos en algunos de los casos podrian co-
rresponder a mecanismos etiopatogénicos comunes.

La CMTC es una anomalia relativamente benigna
con poca frecuencia de malformaciones importantes
asociadas. Sin embargo, es conveniente una adecua-
da valoracién de los pacientes, para lo que considera-
mos que es suficiente la realizacién de una anamnesis
y una exploracién fisica completas, mientras que las
pruebas complementarias deberan reservarse para los
casos en los que la historia clinica las indique. El exa-
men oftalmolégico puede considerarse como medida
de rutina cuando la CMTC afecte al rea facial o se en-
cuentre un angioma plano asociado en dicha zona,
aunque hacen falta mas estudios para confirmar su ne-
cesidad. La exploracion clinica neurolégica es acon-
sejable, mientras que las escasas anomalias cardiol6-
gicas rara vez justifican la realizacion de pruebas
complementarias de forma rutinaria. El pronoéstico de
la CMTC es bueno, con tendencia a la mejoria o de-
saparicién en la mayor parte de los casos. El consejo
genético parece no ser necesario, si bien no puede ex-
cluirse una remota posibilidad de herencia del pro-
ceso.

Abstract.— Background: Cutis marmorata
telangiectatica congenita (CMTC) is a vascular
malformation characterised by a segmentary or
generalized pattern of fixed, violaceous, reticulated
bands stripes present since birth or shortly
thereafter.

Objetive: To evaluate the clinical features and
associated abonormalities in children with cutis
marmorata telangiectatica congenita (CMTC).

Methods: A retrospective study of the 28 cases seen in
our hospital between 1990 and 1998. Clinical and
folow-up data, jointly with ophthalmologic,
neurological, and cardiological examinations, were
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recorded in all cases. Other exams were performed
based on clinical findings.

Setting: A public pediatric hospital.

Results: Twentey-eight patients with CMTC

(11 males, 17 females) were collected. Lesions were
present from birth in 86% of the patients. Six
patients had cutaneous atrophy of the involved part,
and seven had hypertrhophy. Three patients had
angiomatous nodules, and one patient presented
angiokeratomas in the involved areas. Cardiological
study revealed none anomaly. Ocular anomalies
were found in three patients (blue sclerae,
asymmetric cupping of disc, and strabismus). Eleven
patients showed improvement of the lesions,
although follow-up was relatively short.

Conclusions: CMTC is a malformative disease mainly
associated to cutaneous anomalies, such as atrophy,
hypertrophy, or other vascular anomalies, but
non-cutaneous anomalies are rare.

Nagore E, Torrelo A, Zambrano A. Cutis marmorata telangiectatica
congenita. A review of 28 cases. Actas Dermosifiliograf 1999;90:
433-438.

Key words: Cutis marmorata telangiectatica
congenita. Reticulated vascular nevus. Childre.
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