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PRESENTACION DE CASOS

Cutis marmorata telangiectasico congénito: a propodsito de un
caso

Congenital telangiectatic cutis marmorata: a case report
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RESUMEN

Introduccion: El cutis marmorata telangiectasico congénito (CMTC) es una malformacion
vascular capilar infrecuente, de etiologia desconocida y predominio femenino. Se caracteriza por
lesiones cutaneas reticuladas violaceas que palidecen a la digitopresion y no mejoran con el
calentamiento local. Aunque suele ser benigna, puede asociarse a anomalias extracutaneas en un
porcentaje significativo de casos. Objetivo: Presentar un caso de CMTC en un recién nacido con
resolucion temprana de las lesiones y evoluciéon favorable, destacando la importancia del
diagnéstico diferencial y la evaluacién multidisciplinaria. Presentacion del caso: Recién nacida
femenina, parto eutocico a las 38,2 semanas, peso 3200 g, Apgar 9/9. Al nacer presenté maculas
eritematoviolaceas multiples con patrén reticulado en miembros inferiores, de distribucion
asimétrica. Se cumplieron los criterios de Kienast y Hoeger. Examenes complementarios,
ecocardiograma, fondo de ojo y radiografia de térax normales. La evaluacion interdisciplinaria
descartd anomalias extracutaneas. Sin tratamiento especifico. A los tres meses, las lesiones
desaparecieron y el desarrollo psicomotor era normal. Conclusiones: El CMTC es una entidad de
buen prondstico que requiere diagndstico precoz y seguimiento multidisciplinario para descartar
afectacion sistémica. La resolucion completa de las lesiones puede ocurrir en los primeros meses
de vida, como se evidencidé en este caso. Es fundamental diferenciarlo de otras malformaciones
vasculares de peor prondstico.

ABSTRACT

Introduction: Congenital cutis marmorata telangiectatica (CMTC) is a rare capillary vascular
malformation of unknown etiology that predominantly affects females. It is characterized by
reticulated, violaceous skin lesions that blanch upon pressure and do not improve with local
warming. Although usually benign, it can be associated with extracutaneous anomalies in a
significant percentage of cases. Objective: To present a case of CMTC in a newborn with early
resolution of lesions and a favorable outcome, highlighting the importance of differential diagnosis
and multidisciplinary evaluation. Case presentation: A female newborn delivered vaginally at
38.2 weeks, weighing 3200 g, with Apgar scores of 9/9. At birth, she presented with multiple
erythematous-violaceous macules in an asymmetric, reticulated pattern on the lower limbs. The
Kienast and Hoeger criteria were met. Complementary tests—including echocardiogram, fundus
examination, and chest X-ray—were normal. Multidisciplinary evaluation ruled out extracutaneous
anomalies. No specific treatment was administered. At three months of age, the lesions had
resolved, and psychomotor development was normal. Conclusions: CMTC is a condition with a
good prognosis that requires early diagnosis and multidisciplinary follow-up to rule out systemic
involvement. Complete resolution of the lesions can occur within the first few months of life, as
demonstrated in this case. Distinguishing it from other vascular malformations with a poorer
prognosis is essential.
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INTRODUCCION

El cutis marmorata telangiectasico congénito (CMTC) es una
malformacién vascular capilar infrecuente, caracterizada por la
presencia de lesiones cutaneas reticuladas o marmodreas, de color
violaceo, que palidecen con la digitopresion y no mejoran con el
calentamiento local (1:2), Esta entidad fue descrita por primera vez por
la pediatra holandesa Cato Van Lohuizen en 1922, por lo que también
se conoce como sindrome de Van Lohuizen (), La International
Society for the Study of Vascular Anomalies (ISSVA), en su
clasificacion actualizada de 2025, la clasifica dentro de las
malformaciones capilares simples G4,

La etiologia del CMTC es desconocida, aunque se postula un origen
multifactorial. Se han detectado variantes patogénicas somaticas
postcigoticas en el gen GNA11 en biopsias de piel de areas afectadas,
lo que explicaria la baja incidencia de casos familiares (>6), En
algunas formas sindréomicas se ha descrito una mutacién homocigota
en ARL61IP6, asi como una posible asociacién con farmacos como el
propiltiouracilo, aunque esta relacién no ha sido demostrada de forma
concluyente (57,

El CMTC tiene un ligero predominio por el sexo femenino y su
prevalencia exacta es desconocida debido a su rareza. Las lesiones
cutaneas suelen estar presentes desde el nacimiento o aparecen en
los primeros meses de vida. La localizacion mas frecuente son las
extremidades inferiores, aunque pueden afectar también el tronco,
las extremidades superiores y, excepcionalmente, la region facial. La
distribucion es por lo general asimétrica (8.

El diagndstico es fundamentalmente clinico y se basa en los criterios
propuestos por Kienast y Hoeger, que incluyen: eritema reticulado
congénito, ausencia de venectasias y falta de respuesta al
calentamiento local (criterios mayores), asi como desaparicién del
eritema en los primeros dos afios de vida, presencia de
telangiectasias dentro del area afectada, mancha de vino de Oporto
fuera de las areas afectadas, ulceracidén y atrofia cutanea (criterios
menores) (®). Sin embargo, algunos autores consideran que estos
criterios no han sido suficientemente validados (1),

Aungque el CMTC es generalmente una condicién benigna con buen
prondstico, entre el 20 % y el 80 % de los pacientes pueden
presentar anomalias extracutdaneas asociadas, entre las que se
incluyen asimetria corporal (principalmente de los miembros), retraso
del desarrollo psicomotor, glaucoma, cardiopatias congénitas, fisura

palatina, aplasia cutanea congénita, atrofia cutdnea y ulceraciones
(10,11)
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Se presenta el caso de un recién nacido con CMTC que mostrd una
resolucion temprana de las lesiones cutaneas a los tres meses de
edad. El objetivo de esta comunicacion es describir las caracteristicas
clinicas de esta entidad, enfatizar la importancia del diagndstico
diferencial y la evaluacion multidisciplinaria para detectar posibles
afectaciones sistémicas, asi como incentivar a otros profesionales a
compartir sus experiencias para lograr un mejor manejo de estos
pacientes.

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de un recién nacido producto de embarazo de bajo riesgo,
parto eutdcico a las 38,2 semanas, con Apgar de 9/9, peso 3200
gramos, sin complicaciones. Se solicita interconsulta por
Dermatologia debido a unas lesiones que presentaba en miembros
inferiores.

Examen fisico dermatolégico

Se observaron maculas eritematoviolaceas multiples, con patrén
reticulado, de bordes irregulares, bien definidos, superficie lisa que
palidecen a la vitropresion, localizadas en ambos miembros inferiores
(Figura 1).

o L 4
Figura 1: Maculas eritematoviolaceas multiples, con patrdén reticulado, de bordes
irregulares bien definidos, localizadas en ambos miembros inferiores.

Examenes complementarios

Parametro Resultado
Hemograma
Hematocrito 0,47 g/dl
Conteo de plaquetas 230 x 10°/L
Leucograma 8 x 10°/L
. Férmula leucocitaria
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Neutréfilos 60 %
Linfocitos 30 %
Eosinofilos 1 %
Monocitos 3 %
Basofilos 0,5 %
Enzimas hepaticas
TGP 31 U/L
TGO 30 U/L

Fuente: elaborado por los autores.
Ecocardiograma: sin alteraciones.
Fondo de ojo: normal.

RX de térax: negativo.

En este caso se indicaron medidas generales para cuidado de la piel
del recién nacido. Ademas, se realizé evaluacion interdisciplinaria, en
la que fue evaluado por Cardiologia, Neurologia, Neonatologia y
Oftalmologia con el fin de descartar entidades asociadas y no se
observé dafio a ningun érgano o sistema.

Con base en los hallazgos clinicos (lesiones reticuladas congénitas
que palidecen a la digitopresidon, sin mejoria con calor, distribuciéon
asimétrica, ausencia de venectasias y sin anomalias extracutaneas
evidentes), se estableci6 el diagndstico de cutis marmorata
telangiectasico congénito (CMTC) no sindromico. Se cumplieron los
criterios mayores de Kienast y Hoeger: eritema reticulado congénito,
ausencia de venectasias y falta de respuesta al calentamiento local.
No se presentaron criterios menores (telangiectasias, atrofia,
ulceracion, mancha de vino de Oporto).

Coédigo CIE-11: 2E83.0Z (Malformacion capilar congénita, no
especificada - dentro de las anomalias vasculares).

Tratamiento y manejo

No se indicd tratamiento farmacoldgico especifico. Se establecieron
medidas generales para el cuidado de la piel del recién nacido: evitar
traumatismos, mantener una adecuada hidratacién con emolientes
suaves, proteccion frente a temperaturas extremas (frio) que pueden
acentuar el patron marmoéreo, y vigilancia de posibles ulceraciones o
cambios en las lesiones.

Evolucién y seguimiento
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Fue dada de alta al mes. A los 3 meses de edad, acudidé a la Consulta
Provincial de Genodermatosis. En el examen fisico dermatolédgico se
constatd la desaparicion completa de las lesiones reticuladas, sin
dejar cicatrices, pigmentacion residual ni atrofia cutanea (Figura 2).
El desarrollo psicomotor era normal para la edad.

Figura 2. Desaparicion completa de las lesiones reticuladas a los 3 meses de edad,
sin cicatrices ni atrofia cutanea.

DISCUSION

El cutis marmorata telangiectasico congénito (CMTC) es una
malformacién vascular capilar infrecuente, cuyo diagndstico es
fundamentalmente clinico. El caso presentado ilustra las
caracteristicas tipicas de esta entidad: lesiones reticuladas violaceas
congénitas, que palidecen a la digitopresion, no mejoran con el
calentamiento local, presentan distribucién asimétrica y ausencia de
venectasias, cumpliendo asi los criterios mayores de Kienast y Hoeger
(1.9), La rareza de esta anomalia y su buena evolucién en este
paciente justifican su comunicacién, especialmente por la resolucién
completa de las lesiones a los tres meses de edad, lo que constituye
un desenlace mas temprano que el descrito clasicamente
(desaparicion hacia los dos afios) (1.10),

En la literatura revisada, la prevalencia del CMTC muestra un ligero
predominio femenino, aunque sin diferencias estadisticamente
significativas en las series publicadas (1?). Nuestro caso, una paciente
femenina, coincide con esta tendencia. La localizacién de las lesiones
en miembros inferiores, como se observo en esta recién nacida, es la
mas frecuente, reportada en hasta el 66 % de los casos, pudiendo
también afectar el tronco, las extremidades superiores vy
excepcionalmente la region facial ®). La distribucidon asimétrica, con
mayor afectacidon de la extremidad inferior derecha, es otro hallazgo
caracteristico que apoya el diagndstico (13),
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El diagnéstico diferencial debe ser preciso para evitar confusiones con
entidades de peor prondstico. La cutis marmorata fisioldgica, que
desaparece con el calor y tiene distribucion simétrica, fue excluida en
nuestra paciente al comprobarse la falta de respuesta al
calentamiento local y la persistencia de las lesiones en ambiente
calido (14), Otras condiciones a considerar incluyen el livedo reticular
congénito, el sindrome de Sneddon, el sindrome de Klippel-
Trenaunay, el sindrome de Sturge-Weber y la flebectasia difusa
genuina, todas ellas asociadas a anomalias vasculares mas complejas
y a menudo con compromiso sistémico (1315, |a ausencia de
asimetria corporal, malformaciones oOseas, hipertrofia de partes
blandas o alteraciones neuroldgicas en nuestra paciente permitid
descartar estos sindromes.

Un aspecto crucial en el manejo del CMTC es la pesquisa de
anomalias extracutaneas, que pueden afectar hasta al 50-80 % de
los pacientes seglun las series (310), [as manifestaciones mas
frecuentemente asociadas incluyen asimetria corporal (principalmente
de miembros), retraso del desarrollo psicomotor, glaucoma,
cardiopatias congénitas, fisura palatina, aplasia cutanea, atrofia
cutanea y ulceraciones (10.16) En nuestro caso, se realizd una
evaluacion multidisciplinaria completa (cardiologia, oftalmologia,
neurologia, neonatologia) y estudios complementarios
(ecocardiograma, fondo de o0jo, radiografia de tdérax), todos
negativos. Este abordaje es esencial, ya que la deteccion precoz de
alteraciones asociadas permite instaurar tratamientos oportunos y
mejorar el prondstico (3:14),

La evolucion del CMTC suele ser favorable, con tendencia a la
atenuacién o desaparicidon espontanea de las lesiones cutaneas en los
primeros afios de vida. La mayoria de los autores refieren que la
resolucion completa ocurre hacia los dos afios de edad (110), Sjn
embargo, en nuestra paciente, la desaparicién total de las lesiones se
constatd a los tres meses, lo que constituye un hallazgo poco
frecuente y de buen prondstico. Este dato coincide con lo reportado
por Moreno-Alfonso y colaboradores, quienes observaron resolucion
temprana en dos casos (1), y contrasta con series donde las lesiones
persisten mas alld del afio de vida ®), No se identificaron en nuestra
paciente complicaciones como ulceracion, atrofia o sangrado, que se
describen en una minoria de casos (3.

Es relevante comparar nuestro caso con otras experiencias
publicadas. En una investigacion realizada en Pamplona, Colombia, se
reportaron dos casos con evolucién favorable, aunque sin especificar
la edad de resolucion @), Por el contrario, Maluf Esselin vy
colaboradores, en Brasil, encontraron en una serie de recién nacidos
con CMTC alteraciones en el ecocardiograma y el fondo de ojo, lo que
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subraya la necesidad de estudios sistematicos (17), En nuestro caso,
dichos examenes fueron normales, lo que refuerza la variabilidad
fenotipica de esta entidad.

Fortalezas y limitaciones del caso

La principal fortaleza de este reporte es la documentacién clinica
completa, con seguimiento a tres meses y evaluacidn
multidisciplinaria que descarté anomalias extracutaneas, asi como la
evidencia fotografica de las lesiones y su resoluciéon. Entre las
limitaciones, destacamos: 1) la ausencia de estudios genéticos
(deteccidon de mutaciones somaticas en GNA11), que aunque no son
necesarios para el diagndstico, podrian confirmar la etiologia
somatica postcigdtica (6); 2) el seguimiento relativamente corto (tres
meses), por lo que no se puede asegurar la ausencia de
manifestaciones tardias como asimetria corporal o glaucoma de
aparicion mas tardia; y 3) la falta de biopsia cutanea, que aunque no
esta indicada de rutina, podria haberse considerado ante la presencia
de lesiones atipicas, pero no fue necesaria en este caso.

Lecciones aprendidas

Este caso subraya que el CMTC debe ser reconocido precozmente por
el pediatra, dermatdélogo y neonatdlogo, ya que su diagndstico
certero evita intervenciones innecesarias y permite un manejo
adecuado. Aunqgue la evolucion suele ser benigna, no debe omitirse la
evaluacion de posibles anomalias asociadas, que pueden tener
consecuencias graves si no se detectan y tratan a tiempo. La
resolucion temprana de las lesiones cutdneas, como ocurrid en
nuestra paciente, no excluye la necesidad de seguimiento a largo
plazo para confirmar la ausencia de secuelas neuroldgicas,
oftalmoldgicas o del desarrollo. Se recomienda que todo recién nacido
con CMTC sea evaluado por un equipo multidisciplinario y que se
realice un seguimiento al menos durante el primer afio de vida, con
controles periddicos de agudeza visual, presion intraocular vy
desarrollo psicomotor (5:10:14),

CONCLUSIONES

El cutis marmorata telangiectasico congénito es una entidad de buen
prondstico que requiere diagnodstico precoz y seguimiento
multidisciplinario para descartar afectacién sistémica. La resolucidn
completa de las lesiones puede ocurrir en los primeros meses de
vida, como se evidencid en este caso, con desaparicion total a los tres
meses de edad. Es fundamental diferenciarlo de otras
malformaciones vasculares de peor prondstico y mantener un
eguimiento a largo plazo para descartar manifestaciones tardias.
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