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Malformaciones vasculares (I). Concepto, clasificacion,
fisiopatogenia y manifestaciones clinicas

P. Redondo
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Las malformaciones vasculares son anomalias presentes siempre en el nacimiento que, al contrario
que los hemangiomas, nunca desaparecen y pueden crecer durante toda la vida. La presentacién clinica de las
malformaciones vasculares es extremadamente variable y va desde manchas asintométicas con repercusion me-
ramente estética, hasta lesiones de alto flujo o localizaciones peculiares que pueden incluso poner en peligro la
vida del enfermo. También al tratarse de enfermedades relativamente raras es dificil alcanzar la suficiente ex-
periencia en su manejo para establecer pautas contrastadas de tratamiento. Ademads de una correcta clasificaciéon
de las anomalias vasculares, es necesario un enfoque multidisciplinar respecto del seguimiento y las posibilida-
des terapéuticas de estos pacientes. En la primera parte de esta revisién se abordan las diferentes clasificaciones
de las malformaciones vaculares, manteniendo como referencia la sugerida por la ISSVA (International Society

for the Study of Vascular Anomalies). Ademés se incide en las caracteristicas clinicas de los diferentes subtipos de
malformaciones vasculares asi como sus asociaciones en determinados complejos sindrémicos.
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VASCULAR MALFORMATIONS (I). CONCEPT, CLASSIFICATION, PATHOGENESIS AND
CLINICAL FEATURES

Abstract. Vascular malformations are anomalies always present at birth that, contrary to hemangiomas, never
regress and may grow during lifetime. Clinical presentation of vascular malformations is extremely variable and
ranges from asymptomatic spots of mere aesthetic concern to lesions with high blood flow or located in critical
sites that may be life-threatening. Given the low incidence of these disorders it is difficult to establish
therapeutic guidelines. In addition to a correct classification of vascular anomalies, it is necessary a
multidisciplinary approach for the follow-up and management of these patients. The first part of this review
focuses on the different classifications of vascular anomalies, maintaining as reference the one proposed by the
International Society for the Study of Vascular Anomalies (ISSVA). Additionally, clinical features of the
different subtypes of vascular anomalies as well as their association in certain syndromes are reviewed.
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Introduccion

Casi todas las anomalias vasculares congénitas afectan a la
piel y son evidentes en el momento del nacimiento o en
las primeras semanas de vida. Se considera que hasta casi
un 12 9% de los recién nacidos puede presentar una mancha
vascular de nacimiento, aunque la mayor parte de ellas de-
saparecerd en el primer afiol. Durante siglos estas lesiones
se han conocido como nevus vasculares cutdneos, atribu-
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yéndose —segun las diferentes culturas— a los «antojos» o
excesos en el consumo de frutas rojas por la madre durante
el embarazo. En el siglo X1X, con los inicios de la histopa-
tologfa, comenzaron a denominarse «angiomas», aunque a
menudo, esta nomenclatura se ha utilizado erréneamente
para referirse a diferentes lesiones. Por ejemplo, el término
hemangioma, el mds significativo, se ha aplicado genéri-
camente a todo tipo de lesiones vasculares, independiente-
mente de su patogenia, caracteristicas histolégicas o curso
clinico.

Aunque inicialmente los dos tipos mds frecuentes de
manchas vasculares de nacimiento, los hemangiomas y las
malformaciones vasculares, pueden ser muy parecidas, son
diferentes en su evolucién y tratamiento. Los hemangiomas
aparecen en las primeras semanas o meses de vida, mientras
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que las malformaciones vasculares siempre estin presentes
en el nacimiento, aunque desde el principio no sean aparen-
tes. Los hemangiomas suelen regresar espontineamente
con el paso del tiempo, mientras que las malformaciones
vasculares nunca desaparecen y suelen crecer durante toda la
vida?. Asi, en lineas generales se considera que la mayor
parte de los hemangiomas son tumores banales que, salvo
ciertas excepciones, no requerirdn tratamiento, suponiendo
mids un problema estético que médico, aunque siempre con
una gran repercusion psicolégica en el ambiente familiar. Al
igual que existen hemangiomas congénitos de desarrollo in-
trauterino que inician la fase de regresién en el momento
del parto y la completardn en pocos meses, también existen
algunos hemangiomas con desarrollo normal, que no invo-
lucionan y persistirin durante toda la vida. Este grupo, de-
finido inicialmente por Enjolras et al’, y caracterizado clini-
camente por una Unica lesién localizada casi siempre en el
polo cefilico e histolégicamente por ser GLUT-1 negativo,
es el unico que podria confundirse con una malformacién
vascular.

Asi, en resumen, salvo la excepcién comentada, ninguna
lesién vascular de nacimiento presente en un adolescente o
adulto debe denominarse hemangioma o angioma, porque
realmente se trata de una malformacién vascular. La confu-
si6n sobre las anomalias vasculares es grande, incluso en la
comunidad cientifica, aprecidndose en centros de referencia
como mds de la mitad de los pacientes remitidos con
anomalfas vasculares han sido diagnosticados y seguidos de
forma incorrecta*. Con razén algunos médicos familiariza-
dos con esta patologia definen a los nifios con anomalias
vasculares como «pacientes némadas», ya que en funcién de
la localizacién anatémica y posible repercusion sobre érga-
nos especificos, con el paso del tiempo van visitando diver-
sos especialistas, aportando cada uno un diagnéstico distin-
to y diferentes criterios terapéuticos. Muchas veces, en el
mejor de los casos, el tratamiento y seguimiento consiste en
la «foto-terapia», término referido no a las propiedades te-
rapéuticas de la radiacién ultravioleta, sino a la realizacién
de fotografias periddicas para valorar la evolucién de la le-
si6n, y digo en el mejor de los casos, cuando no se realizan

Tabla 1. Clasificacion de lesiones vasculares congénitas
de Mulliken y Glowacki

Modificada por Waner M, Suen JY™2.

tratamientos desproporcionados o inapropiados por un
error diagnéstico.

Por tanto, parece necesario, ademds de una correcta cla-
sificacién de las anomalias vasculares, un enfoque multidis-
ciplinar respecto del seguimiento y las posibilidades tera-
péuticas de estos pacientes. En el afio 1982 Mulliken y
Glowacki® publicaron una clasificacién biolégica de las le-
siones vasculares basada en las caracteristicas del endotelio
predominante; esta clasificacién ya es clasica y se revisa cada
dos afios por la International Society for the Study of Vascular
Anomalies ISSVA). A pesar de ello, actualmente persiste
una importante confusién nosolégica en este campo; por
ejemplo, analizando las dltimas ediciones de 5 textos de re-
terencia de medicina genética, se aprecia un empleo inapro-
piado de los términos hemangioma y malformacién vascu-
lar®, amén de las confusiones todavia mis frecuentes en
revistas clinicas”S.

La ISSVA fue fundada en el afio 1992 en Budapest con
el objeto de consensuar a profesionales de diversos campos
de la medicina que estin en contacto con estos pacientes
—pediatras, dermatélogos, radiélogos intervencionistas, ci-
rujanos pldsticos y vasculares, cirujanos pedidtricos, otorri-
nos, oftalmdélogos, patélogos y genetistas, entre otros—, y
tiene el objetivo comun de mejorar el conocimiento de la
etiopatogenia, diagndstico y tratamiento de los pacientes
con lesiones vasculares. El tratamiento de estas lesiones
muchas veces es complejo, y debe ser consensuado por un
amplio grupo de especialistas que, trabajando en equipo,
consiga soluciones definitivas o paliativas para los pacientes
con malformaciones vasculares, limitando la «foto-terapia»
s6lo a aquellos casos donde realmente, tras un estudio deta-
llado, prime la maxima de «ante todo no hacer dafio». En-
tre todos tenemos la responsabilidad de ensefiar e ilusionar
a todos los profesionales en contacto con estos pacientes,
para que sean capaces de remitirlos a centros de referencia y
asi favorecer el mejor diagndstico, tratamiento y seguimien-
to de las malformaciones vasculares.

Clasificacion de las malformaciones
vasculares

Hace mas de dos décadas Mulliken y Glowacki® descri-
bieron una clasificacién biol6gica de las anomalias vascu-
lares congénitas basada en las caracteristicas patoldgicas del
endotelio predominante y en la evolucién natural (tabla 1).
Esta clasificacién fue posteriormente redefinida por Mulli-
ken y Young?, en 1996 fue adoptada por la ISSVA y hoy
en dia es considerada cldsica con minimos cambios (ta-
bla 2). En el afio 1988 tiene lugar la denominada clasifica-
cién de Hamburgo (posteriormente homologada por la
ISSVA), donde la malformacién es descrita en relacién con
el componente predominante de la lesion vascular y enton-
ces clasificada como troncular o extra-troncular, depen-
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Tabla 2. Clasificacion modificada de la ISSVA
de las anomalias vasculares (Roma, 1996)

ISSVA: International Society for the Study of Vascular Anomalies.

diendo del estado embrionario cuando se produjo el de-
fecto en el desarrollo!®!! (tabla 3). Esta clasificacién no in-
cluye los hemangiomas ni las malformaciones vasculares
linfaticas, pero es util para realizar un diagnéstico clini-
co-anatémico, sirve como base para definir el tratamiento
de eleccién y facilita la comunicacién entre los diferentes
especialistas.

Waner y Suen'?han afiadido dos pequefias modificacio-
nes en la clasificacién de Mulliken; por un lado consideran
erréneo el término «malformaciones arterio-venosas», y su-
gieren cambiarlo por el de malformaciones capilares, ya que
es en el lecho capilar donde se producen las pequefias unio-
nes arterio-venosas, siendo todos los demds hallazgos carac-
teristicos (hipertrofia de la arteria aferente y dilatacién del
sistema venoso eferente) efecto secundario de lo anterior.
Aunque esta primera modificacién no altera la clasificacién
previa, ya que los autores consideran que mds que aclarar
podria originar confusion, la segunda si lo hace. Concreta-
mente, introducen el término de malformacién vascular
venular para denominar a la mancha en vino de Oporto o
nevus flammeus, defienden que histolégicamente estas lesio-
nes se corresponden con vénulas postcapilares ectdsicas del
plexo papilar y las subclasifican segin el tamafio. De mane-
ra que se dividen en:

Tabla 3. Clasificacion de las malformaciones vasculares.
Hamburgo, 1988

A-V: arterio-venoso.

1. Vasos de entre 50-80 um de didmetro; caracterizadas
clinicamente por méculas rosadas.

2. Entre 80-120 um, de coloracién mads intensa que la an-

terior.

. Entre 120-150 um y coloracién rojo-violdcea.

4. Mayores de 150 um, correspondientes a vasos dilatados

que forman nédulos palpables, de aspecto en empedra-
do y coloracién violdcea.
A este grupo también pertenecen las denominadas mal-
formaciones vasculares venulares de la linea media, vul-
garmente conocidas como mancha salmén, picadura de
la cigiiefia o beso del dngel.

w

Por otra parte, otros especialistas'* han realizado una cla-
sificacién de las malformaciones vasculares venosas en fun-
cién de la localizacién anatémica y caracteristicas hemodi-
némicas, que resulta especialmente util para valorar la
eficacia del tratamiento esclerosante. Para definir las carac-
teristicas hemodindmicas de la lesién debe realizarse una
flebografia, aunque como mds adelante veremos quizds en
el futuro esta prueba pueda suplirse con una angio-tomo-
grafia computarizada (T'C). Asi, las malformaciones veno-
sas quedan divididas en 4 grupos: 4) malformaciones aisla-
das sin drenaje periférico; 4) malformaciones que drenan en
venas normales; ¢) malformaciones que drenan en venas
displasicas; y d) ectasias venosas. Las tipo a y & son mds faci-
les de tratar y tienen una mejor respuesta a la escleroterapia.

Finalmente, la historia natural de una malformacién ar-
terio-venosa puede presentar diferentes estadiajes clinicos
seglin el momento evolutivo. Schobinger® los divide en:

I. Quiescente: se carateriza por una mancha rosada-vio-
licea y la presencia de una derivacién arterio-venosa de-
tectable por eco-doppler.

II. Expansivo: igual al estadio I, pero clinicamente pulsitil,
siendo evidente la presencia de vasos tensos tortuosos.
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III. Destructivo: igual al estadio II, junto a cambios cuti-
neos distréficos, ulceracién, sangrado y dolor continuo.

IV. Descompensado: similar al estadio III, asociado a fallo
cardiaco.

Fisiopatogenia

Las malformaciones vasculares son lesiones benignas, no
tumorales, presentes siempre desde el nacimiento, pero a
veces no visibles hasta semanas o meses después'**. Su
incidencia es de 1,5 %, aproximadamente dos terceras par-
tes son de predominio venoso'¢, y no distinguen entre sexo
y raza. Se trata de errores difusos o localizados del desarro-
llo embrioldgico cldsicamente atribuidos a mutaciones es-
porddicas. Sin embargo, algunas evidencias recientes ha-
blan a favor de un posible cardcter familiar hereditario.
Vikkula et al'*® han encontrado una mutacién caracteriza-
da por un aumento de la actividad del receptor de la tiro-
sin cinasa (funica intima endothelial kinase-2) Tie-2 en dos
familias con malformaciones venosas. El Tie-2 es esencial
para el desarrollo temprano de los vasos y un incremento de
su actividad puede producir un crecimiento anormal del
plexo vascular primario. El mismo grupo de trabajo tam-
bién ha definido la implicacién de la glomulina en pacien-
tes con malformaciones glomuvenosas®. Por otra parte, se
conocen algunas mutaciones genéticas en malformaciones
cavernosas cerebrales?! y en malformaciones vasculares
combinadas tipo sindrome de Klipel-Trenaunay?? y sindro-
me de Proteus?. En la misma linea se han descrito altera-
ciones en la modulacién neurolégica vascular al menos en
dos tipos de malformaciones vasculares?*?*; asi, las malfor-
maciones venulares son probablemente debidas a una de-
ficiencia relativa o absoluta en la inervacién autonémica del
plexo venular postcapilar, mientras que las malformacio-
nes arterio-venosas pueden ser debidas a la misma altera-
cién, pero a nivel de los esfinteres precapilares? (tabla 4).

Tabla 4. Genética de malformaciones vasculares

Para explicar la etiologia de una mancha en vino de
Oporto se ha acufiado el término de «dermatomo enfer-
mo», por el que una lesién es debida a un defecto total o
parcial de la inervacién vascular sensorial y autonémica, que
origina el crecimiento de los vasos afectos, pudiendo alcan-
zar el tipico aspecto en empedrado. Si el defecto es total, los
cambios serdn mds rapidos en el tiempo. El estudio histol6-
gico de estas hipertrofias ha demostrado cambios hamarto-
matosos difusos afectando, ademds de la alteracién vascular,
al tejido conectivo epitelial y a los elementos neurales de la
piel, que sugieren la existencia de una mutacion somadtica en
el area implicada?. Por otra parte, los esfinteres precapila-
res son los encargados de regular el flujo sanguineo a través
del nidus. Posiblemente, un defecto de la inervacién auto-
némica o alguna deficiencia de neurorreceptores en esa lo-
calizacién sea el origen de las malformaciones arterio-veno-
sas. En funcién de si el defecto es total o parcial, variard la
edad de presentacion y la progresién en la evolucion.

Al contrario que los hemangiomas, las malformaciones
vasculares no tienen un ciclo de crecimiento y posterior re-
gresion espontinea, sino que persisten para siempre y van
creciendo lentamente a lo largo de la vida, a veces en rela-
cién con traumatismos, cambios en la presién de la sangre o
la linfa, procesos infecciosos, cambios hormonales, etc. En
estas lesiones es caracteristico que progresivamente se vaya
produciendo una ectasia de las estructuras vasculares, au-
mentando el didmetro de los vasos pero no el nimero, ex-
pandiéndose por tanto por hipertrofia pero no por hiper-
plasia, como lo hacen los hemangiomas. En cualquier caso,
este concepto cldsico es matizable, ya que presenta bastan-
tes excepciones. Asi por ejemplo las malformaciones arte-
riovenosas con frecuencia crecen por hiperplasia y pueden
comportarse como auténticos tumores. A pesar de una apa-
rente quiescencia endotelial algunas malformaciones vascu-
lares pueden expandirse rapidamente durante un embarazo,
después de un tratamiento quirtrgico o en respuesta a un
traumatismo. La patogénesis de las malformaciones vascu-

Modificada de Wang QK. Update on the molecular genetics of vascular anomalies. Lymphat Res Biol. 2005;3:226-33.
OMIM, Online Mendelian Inheritance in Man. Disponible en: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/
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lares no estd bien clarificada, pero su formacién y progre-
si6n estdn estrechamente relacionadas con la angiogénesis.
La angiogénesis constituye un proceso complejo, regulado
por muchos factores angiogénicos, que conlleva la forma-
cién de una nueva vasculatura funcional, y que incluye la di-
ferenciacion de células endoteliales y murales (pericitos), la
proliferacién y migracién celular y la especificacién de vasos
arteriales, venosos o linfiticos?®. Aunque hasta la fecha no
conocemos estudios que demuestren la existencia de un
perfil sérico angiogénico en pacientes adultos con malfor-
maciones vasculares, al menos teéricamente si que puede
intuirse, y algunos resultados preliminares no publicados de
nuestro grupo de trabajo asi lo avalan. Marler et al* han ob-
servado niveles de metaloproteinasas y bFGF en la orina de
nifios con hemangiomas y malformaciones vasculares en
comparacién con un grupo control. Otro trabajo demuestra
niveles séricos aumentados de bFGF en un paciente con
glomangiomas®. Ademas, algunas observaciones clinicas y
estudios moleculares han demostrado que las malformacio-
nes arterio-venosas cerebrales presentan angiogénesis y re-
modelamiento vascular’. Recientemente hemos apreciado
en un paciente con una malformacién arterio-venosa exten-
sa y activa unos niveles plasmdticos aumentados de angio-
poietina-2 —como también ocurre en algunas lesiones cere-
brales®’—y receptor para Tie-2%. Todos estos hallazgos
sugieren un papel significativo de la angiogénesis en el de-
sarrollo y mantenimiento de las malformaciones vasculares,
quizés no tan abrupto y circunscrito en el tiempo como ocu-
rre con la fase de proliferacién de los hemangiomas3*3°,
pero nada desdefiable de cara a explicar la fisiopatologia de
las lesiones.

Caracteristicas clinicas

A continuacién seguimos la clasificacién de Mulliken y
Glowacki® con los cambios anteriormente comentados res-
pecto a las malformaciones venulares y arterio-venosas'2.

Malformaciones venulares

En la clasificacién de Mulliken y Glowacki® se denominan
capilares, aunque la histopatologia alterada en las vénulas
postcapilares del plexo papilar hace que sea mds correcto el
término de venulares'?. Se dividen en malformaciones ve-
nulares de la linea media y las cldsicamente venulares tam-
bién denominadas mancha en vino de Oporto, nevus te-
langiectdsico o nevus flammeus.

Las lesiones de la linea media son maculas de coloracién
rosada, confluentes o no, presentes siempre desde el naci-
miento, que aparecen en la linea media de la cabeza y vul-
garmente se conocen como «mancha salmén», «mordedura
de la cigiiefia» o «beso del dngel». Ocurren en el 40 % de los

recién nacidos de raza blanca y en el 30 % de los negros.
Habitualmente son transitorias y tienden a desaparecer en
el primer afio de vida en el 65 % de los nifios y en el 54 % de
las nifias®, sobre todo las de localizacién anterior. Al con-
trario que las manchas en vino de Oporto, nunca progresan
y su hipertrofia o aspecto en empedrado es extraordinaria-
mente raro. Cuando afectan a la porcién anterior se extien-
den caracteristicamente en forma de V por la glabela y la
frente, por el territorio inervado por los nervios supratro-
clear y supraorbitario. Con relativa frecuencia la nariz, en la
zona supra-alar, y el labio superior en los dos tercios del fil-
trum, se ven afectados.

La mancha en vino de Oporto es una macula de colora-
cién rosada-rojiza, que con el tiempo va oscureciéndose, y
aunque siempre es congénita puede no hacerse aparente
hasta varios dias después del nacimiento. Ocurre en el 0,4 %
de los recién nacidos, sin distincién de sexos. En el 83 % de
los casos aparece en la cabeza y el cuello® (fig. 1) y, curio-
samente, afecta mds a la hemifacies derecha que a la iz-
quierda’.

Las manchas en vino de Oporto se localizan en uno o
mds dermatomos faciales definidos por las ramas del nervio
trigémino. El dermatomo V2 es el mas implicado (57 %),
seguido del mandibular (V3) y del oftdlmico (V1)¥. Cuan-
do hay més de un dermatomo afectado la asociacién mds
frecuente es V2 juntoa V1oa V3 en el 90 % de los casos. La
morfologia de la lesién generalmente es geogréfica con-
fluente, observindose en estos casos mejor respuesta al tra-
tamiento con ldser que cuando es parcheada®”. La afecta-
cién de V2 implica el compromiso de la mucosa adyacente
o en continuidad con la lesién cutdnea, en concreto del ber-
mell6n labial, mucosa labial y mucosa maxilar y gingival. Al
contrario que las lesiones de la linea media, estas malforma-
ciones venulares se van oscureciendo y abultando con la
edad, adquiriendo un tono mds violdceo y un aspecto en

Mancha en vino de Oporto en hemifacies derecha sin
sobrepasar la linea media. Afectacion de V1 y V2.
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Paciente adulto con mancha en vino de Oporto.

Notese la coloracion morada y la hipertrofia del pabellén
auricular.

Tabla 5. Complejos sindromicos asociados a
malformaciones vasculares

empedrado, aunque esta progresion es muy variable indivi-
dualmente, y es mucho mds evidente en el polo cefilico que
en otras localizaciones anatomicas (fig. 2). Algunas veces
pueden asociarse pequefios cambios esqueléticos en forma
de hipertrofia ésea, sobre todo cuando la lesién en V2 se ex-
tiende hasta la mucosa gingival y maxilar. Esta hipertrofia
localizada favorece una separacién de los dientes y un au-
mento de volumen del labio afecto realmente llamativo, que
requerird correccién quirdrgica (fig. 3).

Sindromes asociados a malformaciones venulares

Determinadas malformaciones venulares, con una localiza-
cién anatémica concreta, se asocian a cuadros sindrémicos
que son diagnosticados o sospechados por la anomalia
vascular cutdnea (tabla 5) .

Sindrome de Sturge-Weber o angiomatosis
encefalotrigeminal

El sindrome de Sturge-Weber presenta un caricter espora-
dico, con una incidencia de 1/50.000 neonatos. Clinica-
mente se caracteriza por una malformacién venular facial
asociada a una malformacién vascular leptomeningea y a
alteraciones oculares’**, aunque no siempre se observan
todas las lesiones, e incluso pueden existir alteraciones lep-
tomeningeas sin malformacién venular. En algunos pa-
cientes se ha demostrado una expresién incrementada del
gen de la fibronectina en fibroblastos obtenidos de tejidos
lesionados, atribuyéndole un papel en la patogénesis*.

La mancha en vino de Oporto siempre compromete al
dermatomo V1. Aunque generalmente es unilateral, puede
afectar a ambos lados de la cara o extenderse a la mitad in-
ferior facial y al tronco (fig. 4). Con frecuencia se asocia hi-
perplasia gingival, labial o de la hemicara afecta a expensas
de partes blandas u seas, en mayor grado cuanto mds ex-
tensa sea la mancha en vino de Oporto*. La manifestacién
clinica ocular més importante es el glaucoma, que debe tra-
tarse de forma temprana®. Sin embargo, la manifestacién
mis frecuente es el aumento de vascularizacién de la coroi-
des que da una imagen caracteristica en el fondo de ojo
como de «tomate kétchup». Esta lesién, que suele ser asin-
tomatica en la nifiez, puede determinar un desprendimien-
to de la retina en la vida adulta*.

La angiomatosis leptomeningea suele ser ipsilateral a la
malformacién venular, y clinicamente se manifiesta como un
cuadro epiléptico con crisis ténico-clénicas focales en el he-
micuerpo contralateral, de aparicién durante el primer afio
de vida®. La respuesta al tratamiento es desigual y la mayo-
ria de las crisis suelen hacerse resistentes a los firmacos an-
tiepilépticos, produciendo una hemiparesia lentamente pro-
gresiva. E1 50% de los pacientes presenta retraso mental en
la nifiez como consecuencia del consumo crénico de antiepi-
lépticos, de la hipoxia local producida por las crisis epilépti-
cas prolongadas y de la atrofia cerebral progresiva®.
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Aunque el diagnéstico es esencialmente clinico, la reso-
nancia magnética (RIM) permite observar la existencia o no
de la alteracién vascular leptomeningea y los signos de atro-
fia cerebral. Esta técnica también es util para detectar las
llamadas «calcificaciones cerebrales en via de tren» que con
el tiempo aparecen en los pacientes*. Se debe realizar un
examen oftalmolégico anual que incluya fondo del ojo y
presion ocular. En 22 pacientes con sindrome de Sturge
Weber (edad entre 8 dias y 25 meses) se realizé una tomo-
grafia por emisién de fotén tnico (SPECT) con xenon
133 para ver el flujo sanguineo regional cerebral, al mismo
tiempo que un escdner y una RIM. Cuando habia convulsio-
nes ya establecidas la SPECT demostré una disminucién
del flujo, confirmédndose una hipoperfusién e hipometabo-
lizacién del lado dafiado. Sorprendentemente, cuando la
SPECT se hizo en pacientes antes de tener las convulsio-
nes, el lado afecto mostraba hiperperfusion en el 75 % de los
casos. Por tanto, esta prueba puede diagnosticar precoz-
mente un dafio cerebral en el sindrome de Sturge-Weber,
con su repercusion terapéutica, ya que tratar las convulsio-
nes precozmente limita la anoxia y el dafio neurolégico®.

Sindrome de Cobb o angiomatosis
cutineo-meningoespinal
Asocia una malformacién venular de distribucién metamé-
rica en tronco o porcién proximal de extremidades, supraya-
cente a una malformacién vascular de la médula espinal. La
malformacién espinal comienza a dar sintomas en la nifiez o
en la adolescencia en forma de paraplejia o paraparesia es-
pastica y pérdida sensitiva por debajo del nivel medular afec-
to. Ante una mancha en vino de Oporto metamérica en
tronco hay que sospechar este sindrome antes de que aparez-
can las manifestaciones neuroldgicas, ya que en algunos pa-
cientes la lesién medular es tributaria de tratamiento quirtr-
gico. La confirmacién diagnéstica se realiza mediante RIVI*.
Aunque en menor medida a como ocurre con los heman-
giomas, la presencia de una malformacién venular en la re-
gion lumbosacra puede asociarse a un disrafismo espinal,
que habrd que descartar en todos los pacientes mediante
una prueba de imagen (ecografia o RM).

Cutis marmorata telangiectasica congénita

Aunque este cuadro se incluye dentro de las malformacio-
nes venulares simples, se trata en realidad de una malfor-
macién mixta que combina elementos venulares y veno-
sos, con una incidencia estimada de 1/3.000 neonatos y un
patrén de herencia autosémico recesivo**°. Clinicamente
se caracteriza por un eritema reticulado de patrén liveloide,
que asemeja un aspecto marmoreo, con lesiones planas o
deprimidas y telangiectasias en su superficie. En caso de
enfermedad segmentaria, puede existir hipotrofia o atrofia
de la piel de la extremidad afecta o mds raramente ulcera-
cién. En algunos pacientes con el tiempo las lesiones tien-
den a aclararse progresivamente hasta desaparecer por

Adolescente con mancha en vino de Oporto de
disposicion bilateral limitada a V3 con importante hipertrofia
labial susceptible de reduccién quirdrgica.

Sindrome de Sturge-Weber con mancha en vino de
Oporto a nivel de V1 y V2, glaucoma ocular y afectacion
leptomeningea.

completo®l. Cuando las lesiones son difusas, siguen un pa-
trén en mosaico, o existe afectacién cefilica, se recomienda
la realizacion de exploraciones complementarias para des-
cartar otras patologias extra-cutineas asociadas, como alte-
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Malformacion linfatica. Nétese la lesién macroquistica
axilar abultada y vesiculas hemorragicas en la superficie flexora
proximal del antebrazo.

raciones retinianas, glaucoma neovascular secundario, per-
sistencia del ductus arterioso o espina bifida®.

Facomatosis pigmentovasculares

Se trata de procesos congénitos caracterizados por la com-
binacién de nevus vasculares y melanociticos en un mismo
paciente, representando una manifestaciéon de mosaicismo
en «manchas gemelas». La mayoria de los pacientes pueden
clasificarse en 4 tipos. El tipo 1 asocia una malformacién
venular con nevus pigmentocelular y nevus epidérmico ve-
rrucoso. En el tipo 2 se observa la malformacién venular
asociada a melanocitosis dérmica tipo mancha mongdlica
aberrante. En el tipo 3 se combinan malformacién venular
y nevus spilus. El tipo 4 es la asociacién de malformacién
venular, nevus spi/us y mancha mongdlica aberrante. Estos
tres Gltimos pueden presentar también un nevus anémico.
Ultimamente ha sido descrito el tipo 5, en el que se apre-
cia cutis marmorata telangiectdsica congénita extensa y
mancha mongoélica aberrante’. A su vez, cada tipo se sub-
divide en A y B segun exista afectacién exclusivamente
cutdnea (A), o presente alguna repercusién sistémica (of-
talmoldgica, del sistema nervioso central o anomalias es-
queléticas) o relacién con los sindromes de Sturge-Weber,
Kippel-Trenaunay y/o nevus de Ota (B)*.

Malformaciones linfaticas

Clasicamente han recibido diferentes nombres: linfangio-
ma, higroma quistico, linfangioma circunscrito y linfangio-
matosis®. Como el resto de las malformaciones vasculares,
las linfaticas siempre son congénitas, aunque sélo el
65-75 9% son diagnosticadas en el nacimiento, cifra que al-
canza el 80-90% al final del segundo afio de vida®*. La lo-
calizacién mds frecuente es la cabeza y sobre todo el cuello

(90%)*7, propugnando algunos autores la complejidad del
sistema linfatico cervical para explicar esta elevada presen-
tacién®®. Otras localizaciones tipicas son axila, torax, me-
diastino, retroperitoneo, nalgas y regién anogenital. El as-
pecto clinico varia en funcién del tamaiio, profundidad y
localizacién de la lesion, siendo frecuente la presencia de
multiples vesiculas traslicidas, de contenido viscoso a ni-
vel cutineo o mucoso, cuyo aspecto tiene un parecido a los
«huevos de rana» (fig. 5). La piel circundante es normal, a
veces con una tonalidad azulada. Las lesiones superficiales
estdn conectadas a cisternas linfiticas mds profundas en te-
jido subcutdneo o submucoso. En funcién de la profundi-
dad, las malformaciones se dividen en variante microquis-
tica o difusa, —también conocida como linfangioma-,
caracterizada por bordes mal definidos y edema masivo ge-
neralizado, y variante macroquistica o localizada, compues-
ta por quistes multitabicados. En general, las lesiones mu-
cosas (que afectan al suelo de la boca, las mucosas yugales y
la lengua) son del primer tipo y resultan dificiles de erradi-
car con cirugia, mientras que las lesiones cervicales, las mds
frecuentes, también conocidas como higromas quisticos,
son macroquisticas y mds féciles de extirpar quirdrgica-
mente. Estas dltimas se presentan como masas indoloras,
de consistencia gomosa, no pulsitiles, generalmente recu-
biertas por piel de color normal.

Con relativa frecuencia las lesiones microquisticas de mu-
cosa pueden exacerbarse coincidiendo con un traumatismo
accidental o terapéutico (quirtrgico), una hemorragia intra-
lesional o una infeccién®. Por extensidn, las lesiones cervi-
cales pueden comprimir la faringe o la triquea cuando hay
afectacién mediastinica, y las cercanas a la 6rbita producir
proptosis. El crecimiento brusco de una malformacién lin-
titica cervical puede ser una emergencia al comprometer la
via aérea, asociando en ocasiones distrés respiratorio. Algu-
nas series reportan episodios de sepsis hasta en un 16 % de
las lesiones cervicales®, posiblemente desencadenada por la
flora bacteriana oral®. Las lesiones profundas producen hi-
pertrofia esquelética en el 83 % de los afectados, con distor-
sién evidente en el 33 % de ellos®?, lo cual no se explica como
en otras malformaciones vasculares por un incremento en el
aporte sanguineo. Concretamente, la hipertrofia mandibu-
lar puede ocasionar prognatismo y mala oclusién. Las
anomalias de los linfaticos torécicos, sobre todo del conduc-
to toracico, pueden comenzar con sintomatologia pleural en
torma de quilotérax, y las del tracto gastrointestinal causar
hipoalbuminemia debido a la pérdida proteica por enteropa-
tia. Las lesiones pélvicas pueden manifestarse por obstruc-
cién urinaria, diarrea e infecciones recurrentes. Cuando
afectan a una extremidad, las grandes malformaciones linf4-
ticas con frecuencia producen dolor, inflamacién y gigantis-
mo a expensas del crecimiento de tejido musculo-esqueléti-
co. En las malformaciones combinadas tipo sindrome de
Klippel-Trenaunay, cuanto mayor es la extensién linfatica,
mayor es el nimero de complicaciones y efectos secundarios.
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Existe un sindrome denominado Gorham-Stout, tam-
bién conocido como «enfermedad ésea fantasma», caracte-
rizado por la presencia de malformaciones linfiticas y veno-
sas de localizacién cutinea, mediastinica y désea. Las
lesiones Gseas suelen ser unilaterales y provocan osteolisis
con fibrosis secundaria, pudiendo ocasionar, si son extensas,
la desaparicién de huesos enteros®>%3,

Se han descrito algunos casos de regresién de malforma-
ciones vasculares linfiticas, teéricamente explicables por la
aparicién con el tiempo de una derivacién linfatico-veno-
sa®, por lo que algunos aconsejan retrasar el tratamien-
019859 ‘aunque posiblemente algunas de esas lesiones «in-
volucionadas» correspondan erréneamente a hemangiomas
subcutdneos que siguen su evolucién natural. Hoy en dia,
mediante el uso de marcadores selectivos de células linfati-
cas (LYVE-1, D-240, etc.), es posible detectar la implica-
cién de vasos linfiticos en algunas malformaciones vascula-
res que 4 priori no son especialmente linfiticas. Algunos
autores postulan que la presencia de estas células se asocia a
un mayor numero de trastornos de la coagulacién que mds
adelante se comentan®.

Malformaciones venosas

Las malformaciones venosas estdn formadas por vasos ec-
tasicos, de bajo flujo sanguineo, morfoldgica e histolégica-
mente similares a las venas. Se dividen en superficiales o
profundas, localizadas, multicéntricas o difusas. La piel o
mucosa que las cubre varia de color en funcién de la pro-
fundidad y el grado de ectasia de la lesién. Las mds super-
ficiales son de color morado, y las profundas mds azuladas,
verdosas o incluso imperceptibles. Se trata de lesiones
blandas al tacto, a veces de aspecto nodular, que se vacian
con la compresién (fig. 6). En determinadas posiciones, la
malformacién se rellena de sangre, como por ejemplo las
localizadas en cabeza y cuello tras realizar una maniobra de
Valsalva, y en otras se vacia cuando se eleva la zona afecta
por encima del nivel del corazén. En las lesiones muy ec-
tdsicas no es rara la presencia de pequefias trombosis ve-
nosas que pueden sobreinfectarse y expandirse rdpidamen-
te con dolor e inflamacién, y de flebolitos que son
marcadores radioldgicos de este tipo de malformaciones y
aparecen a edades tempranas. También son especialmente
caracteristicos el dolor matutino que va disminuyendo con
el movimiento y la exacerbacién sintomadtica en las muje-
res con el embarazo y los cambios hormonales' (fig. 7).
En el polo cefilico las malformaciones venosas con fre-
cuencia presentan compromiso mucoso, afectan la lengua,
el paladar, los labios y las mucosas yugales, e infiltran
musculo, glindulas salivares e incluso estructuras dseas
(figs. 8y 9). Concretamente la afectacién mandibular o ma-
xilar no es rara, tratindose de masas indoloras de lento cre-
cimiento. Lo mas llamativo es la separacién dental, con el

Malformacion venosa extensa en extremidad superior
derecha. Lesiones depresibles que se vacian parcialmente al
elevar el miembro.

Malformacion venosa bien definida en la mano que se
extiende difusamente por la extremidad superior derecha.

movimiento o caida precoz de alguna pieza con hemorragia
intensa asociada. Radiolégicamente, el hueso afecto se pre-
senta como una imagen en panal de abejas®. La hipertrofia
de tejidos blandos y hueso perilesional es relativamente fre-
cuente en lesiones de gran tamafio. Cuando afectan a la re-
gién periorbitaria o al cuello, el crecimiento puede ocasio-
nar compromiso ocular y obstruccién de la via aérea
respectivamente. Con relativa frecuencia las malformacio-
nes venosas asientan en los miembros, muchas veces con
una extension lineal y profunda mayor que la apariencia ex-
terna. Practicamente siempre hay afectacién muscular, y no
es raro el compromiso articular y seo. Al contrario que en
las malformaciones vasculares combinadas tipo sindrome
de Klippel-Trenaunay, no suele haber hipertrofia muscu-
lo-esquelética de la extremidad afecta, sino mds bien atrofia
o hipotrofia (fig. 10). Cuando esta interesada la rodilla es
frecuente la gonalgia con limitacién funcional y hemartro-
sis, y no es raro que la artropatia por hemosiderina acabe
evolucionando a una artritis degenerativa. En una serie de
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Gran malformacion venosa en hemifacies con
expansion hacia el cuello en mujer joven. Se aprecian cicatrices
post-quirurgicas en esta ultima localizacion.

Detalle de la paciente anterior con afectacion extensa
de paladar y mucosa oral.

176 pacientes con malformaciones venosas que afectaban
tejido musculo esquelético, se aprecié una doble incidencia
en mujeres, siendo dos tercios diagnosticadas en el naci-
miento y el resto en la infancia o adolescencia. La localiza-
cién mds frecuente fue la cabeza, el cuello y las extremida-
des, y el dolor y la inflamacién los sintomas principales®’.

En otra serie de 27 pacientes con malformaciones venosas
extensas de miembros, todos presentaban afectacién
muscular, el 81 % afectacién articular (codo o rodilla) y el
63 % de 19 pacientes estudiados, alteraciones seas (adelga-
zamiento, desmineralizacién o cambios liticos)®. Otro gru-
po demuestra desmineralizacién ésea local en el 71 % de los
pacientes, que puede asociarse a fracturas patologicas®!. Las
grandes malformaciones venosas de miembros obligan a
descartar una extension al tronco y una afectacion visceral,
concretamente las de miembros superiores a pleura, me-
diastino y pulmén, y las de miembros inferiores a pelvis y
cavidad abdominal. Por este motivo se postula la realizacién
de una prueba de imagen completa (angio-T'C o angio-RM)
para estadiar la extension.

En este grupo de malformaciones venosas puras de pa-
trén segmentario o en malformaciones combinadas
veno-linfaticas extensas (tipo Klippel-Trenaunay, que mds
adelante se comenta), se han descrito trastornos de la coa-
gulacién. Concretamente una coagulacién intravascular lo-
calizada, diferente de la coagulacién intravascular disemi-
nada del sindrome de Kasabach-Merrit. Es importante
incidir aqui en que este sindrome, caracterizado por anemia
hemolitica, trombocitopenia y coagulopatia, es especifico
de algunos tumores vasculares como el hemangioendotelio-
ma kaposiforme o el hemangioma en penacho, pero no de
los hemangiomas comunes ni de las malformaciones vascu-
lares independientemente del tipo®. Recientemente se ha
descrito una nueva entidad denominada linfangioendote-
liomatosis multifocal con trombocitopenia, caracterizada
por lesiones vasculares congénitas cutineas y gastrointesti-
nales que se encuentran a caballo entre un tumor y una mal-
formacién vascular, y por alteraciones de la coagulacién,
también a caballo entre una coagulacién intravascular dise-
minada tipo sindrome de Kasabach-Merrit y una coagula-
cién intravascular localizada™. Curiosamente tanto en esta
nueva entidad como en los dos tumores descritos, existen
unos vasos linfiticos anémalos que ademds de LY VE-1 son
positivos para VEGF-R3, una tirosin cinasa expresada por
células endoteliales linfaticas™. Asi podria postularse que
estas alteraciones de la coagulacién con atrapamiento pla-
quetario aparecen especialmente en tumores o malforma-
ciones vasculares con diferenciacién linfitica. En la coagu-
lacién intravascular localizada, caracteristica de algunas
malformaciones vasculares, se produce un consumo local de
factores de la coagulacién dentro de la malformacién o se-
cundario al éstasis venoso, como consecuencia del cual se
forman los microtrombos y los flebolitos. En estos pacien-
tes el fibrinégeno suele estar bajo (< 0,5 g/1), y el dimero-D
elevado. La determinacién basal de estos pardmetros es util
de cara a la realizacién de un procedimiento terapéutico, ya
que la retirada de las medias de compresidn, la cirugia, o la
escleroterapia pueden empeorar el cuadro predisponiendo a
un posible tromboembolismo, por lo que debe iniciarse an-
ticoagulacién con heparina de bajo peso molecular.
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Finalmente, en pacientes con malformaciones venosas
extensas de extremidades y en el sindrome de Klippel-Tre-
naunay, pueden encontrarse anomalias del sistema venoso
profundo en el 47 % de los casos, concretamente flebecta-
sias (36 %), aplasia o hipoplasia de troncos venosos (8 %),
aneurismas (8 %) y avalvulia (7 %)¢. Estos hallazgos obli-
gan a realizar un estudio del sistema venoso profundo del
miembro afecto, sobre todo antes de realizar un procedi-
miento terapéutico por las posibles complicaciones que
puedan derivarse.

Cuadros con entidad propia

Tumor glémico. Glomangiomas

Son tumores raros que tienen su origen en las células de
musculo liso localizadas en derivaciones arterio-venosas
de partes acras. Aunque la localizacién mds frecuente es
la cutdnea o subcutdnea, también se han descrito fuera
de la piel en hueso, estémago, colon, triquea y medias-
tino”?. Cuando son multiples se denominan glomangio-
mas, que algunas veces tienen cardcter hereditario”, y
deben diferenciarse del sindrome del nevus azul en teti-
na de goma (tabla 5).

La evolucién natural y las manifestaciones clinicas facili-
tan la distincién entre malformaciones venosas y glomuve-
nosas. Las dltimas son lesiones nodulares o en forma de pla-
ca, rosadas o azul oscuras con una apariencia en empedrado
y a veces dreas hiperqueratdsicas, sobre todo aquellas locali-
zadas de forma segmentaria en una extremidad (fig. 11).
Generalmente afectan a la piel y al tejido celular subcutdneo
sin invadir planos profundos, y son dolorosas a la palpa-
ci6n’. Por el contrario, las malformaciones venosas son de
un color mds azul verdoso, depresibles, invaden con facili-
dad el musculo y las articulaciones, presentan flebolitos y
son dolorosas, principalmente por la mafiana, empeorando
en relacién con cambios hormonales. Estos pacientes pue-
den presentar cuadros de coagulacién intravascular locali-
zada, que no han sido apreciados en las malformaciones
glomuvenosas. En caso de duda, la presencia de células glé-
micas en el estudio patolégico es concluyente en el diagnés-
tico™.

Sindrome del nevus azul en tetina de goma’®””

Es una entidad que asocia multiples malformaciones veno-
sas en la piel y el tracto gastrointestinal. Las lesiones cuta-
neas, que generalmente estin presentes en el momento del
nacimiento o bien aparecen de manera progresiva en la pri-
mera infancia, son nédulos de pequefio tamafio, azulados o
purpuricos. En ocasiones se trata de tumoraciones mds ex-
tensas o mdculas azuladas. Caracteristicamente son depre-
sibles a la palpacién en forma de tetina de goma, y es tipi-
co que provoquen dolor de manera espontinea. En el tubo
digestivo la localizacién principal de las lesiones es el intes-
tino delgado. Estas malformaciones pueden ser causa de

Malformacion venosa en miembro inferior con
afectacion plantar. Destaca atrofia 6sea y musculo-esquelética
contrariamente a lo que suele ocurrir en malformaciones
combinadas tipo sindrome de Klippel-Trenaunay.

Varén de 16 aflos con malformaciéon glomuvenosa
tipo placa siguiendo patrén dermatémico en muslo.

hemorragias digestivas con anemia secundaria y requeri-
ran control endoscépico y tratamiento quirdrgico en fun-
cién de su gravedad. Desde el punto de vista histopatolgi-
co, se trata de ectasias vasculares de forma y tamafio
irregular, localizadas en la dermis profunda y en el tejido
celular subcutdneo. La RM es util en el diagnéstico de la
extension visceral y se emplea para el estudio de familiares
asintomdticos. La mayoria de los casos publicados son es-
porédicos, aunque en algunos se ha descrito un patrén de
herencia autosémico dominante’®.

Malformacién venosa cutineo-mucosa familiar

Se debe a una mutacién en el receptor Tie-2, que se here-
da con un patrén autosémico dominante!’. Clinicamente
se caracteriza por la presencia de multiples lesiones venosas
de pequefio tamafo, que pueden afectar la piel y las muco-
sas'®.
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Nifa de 6 afios afecta de mancha en vino de Oporto
en labio superior asociada a hipertrofia. Tras estudio
angiogréfico se realizé confirmacion diagnodstica de
malformacion arterio-venosa.

Malformacion arterio-venosa en mano con sindrome
de robo y necrosis distal, con amputacién del primer dedo e
importantes alteraciones tréficas en segundo dedo.

Malformaciones venosas cerebrales (también
denominadas «angiomas cavernosos»)

Presentan un caricter familiar con el mismo patrén heredi-
tario que las anteriores. Un subgrupo de estos pacientes tie-
nen lesiones cutdneas capilares-venosas de aspecto hiper-
queratésico’”, y con frecuencia pueden asociar una
malformacién venosa ocular. En algunas familias afectas
se ha detectado una anomalia en 7q11-22%.

Malformaciones arterio-venosas

Las malformaciones arterio-venosas hacen referencia a un
grupo de malformaciones congénitas formadas por varios
trayectos fistulosos que comunican arterias con venas. En
la literatura a veces se recogen con otros sinénimos como:
mancha de nacimiento pulsdtil, aneurisma cirsoide o
aneurisma arterio-venoso. Mulliken y Young!? prefieren

reservar el titulo de fistula arterio-venosa para la variante
traumdtica adquirida, compuesta por una dnica fistula.
El analisis histolégico de las malformaciones arterio-ve-
nosas en nifios y recién nacidos revela que el nidus de la
lesion estd compuesto de capilares. Segin la malforma-
cién va madurando, el grado de ectasia aumenta y el de-
sarrollo de la dilatacion venosa e hipertrofia arterial se ha-
cen aparentes.

La localizacién mds frecuente de las malformaciones ar-
terio-venosas es la intracraneal, afectindose luego por or-
den de frecuencia la cabeza, el cuello, los miembros, el tron-
co y las visceras. Dentro de las malformaciones vasculares,
las arterio-venosas —a pesar de ser congénitas igual que el
resto— constituyen el grupo que mds tardiamente se diag-
nostica, a veces durante la cuarta-quinta década de la vida®®.
Erréneamente pueden confundirse con un hemangioma o
mids con una mancha en vino de Oporto (fig. 12), pero las
malformaciones arterio-venosas suelen ser méculas leve-
mente sobreelevadas, mds calientes y a veces con latido pal-
pable. También son frecuentes la ulceracion, el dolor inten-
so, el sangrado intermitente y la hipertrofia sea subyacente
a lalesién. Una malformacién arterio-venosa proximal con
un gran flujo sanguineo puede aumentar el gasto y originar
un fallo cardiaco congestivo®!, aunque lo normal es que el
gasto cardiaco aumentado esté compensado durante
afos'>#; por el contrario, si la malformacién es distal hay
una propensién a reducir el flujo y producir isquemia peri-
férica (sindrome del robo) (fig. 13). La historia natural de
una malformacién arterio-venosa estd documentada en el
estadiaje clinico descrito por Schobinger, expuesto mds
arriba. Al contrario que las malformaciones venosas, estas
lesiones no se vacian totalmente tras la compresién, se relle-
nan con rapidez y son mds firmes a la palpacién. De forma
similar a como ocurre con otras malformaciones su extirpa-
cién parcial, manipulacién, traumatismo y cambios hormo-
nales pueden favorecer su crecimiento. Dentro del grupo de
las malformaciones vasculares, las arterio-venosas son las
mids activas, con mayor posibilidad de expansién y creci-
miento y, al mismo tiempo, mds dificiles de tratar®. Gene-
ralmente su extensién histolégica supera con creces la apa-
riencia clinica, aprecidndose infiltracién microscépica del
tejido subyacente que favorece la recidiva tras una extirpa-
cién parcial. Ademds en ellas se ha demostrado un patrén
proangiogénico, ya comentado, que favorece el crecimiento
y la activacién.

Malformaciones mixtas
o combinadas

Constituyen complejos sindrémicos que casi siempre se
asocian a sobrecrecimiento de tejido musculo-esquelético
(tabla 5). Se pueden dividir segin el flujo sanguineo sea
bajo o alto.
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Mancha en vino de Oporto geogréfica en rodilla en
paciente con sindrome de Klippel-Trenaunay. Se aprecia color
violdceo y bordes bien definidos.

Sindrome de Klippel-Trenaunay
Se caracteriza por la asociacién de una malformacién
vascular venular, linfética y venosa, junto con hipertrofia
esquelética y aumento de tejidos blandos de uno o mas
miembros!®®*. Aunque la etiopatogenia permanece desco-
nocida, Servelle® postula que la obstruccién o atresia del
sistema venoso profundo produce una hipertensién venosa
crénica que va a ser la responsable de la mancha en vino
de Oporto, las venas varicosas y la hipertrofia de la extre-
midad®. Aunque la presentacién es de aparicion esporadi-
ca, recientemente se han descrito casos familiares con mu-
taciones genéticas?>78%. La malformacién venular o
mancha en vino de Oporto suele ser multiple, afecta gene-
ralmente una extremidad inferior (95 % de los casos) y con
frecuencia se extiende a los gliteos y al térax. En mds de un
109% de los pacientes la lesién sobrepasa el miembro y apa-
rece afectacién de tronco e incluso hemicorporal. Una pu-
blicacién reciente distingue entre manchas de bordes «geo-
graficos» (contorno irregular, bien definido, asemejando a
un continente) de coloracién rojiza intensa o violdcea
(figs. 14 y 15), de otras mds «difusas», con una distribu-
cién segmentaria, de coloracién rosada (fig. 16). Las pri-
meras presentan mds afectacién linfética y conllevan un
mayor nimero de complicaciones®’. Las nuevas técnicas
diagndésticas abren nuevas perspectivas en pacientes con
sindrome de Klippel-Trenaunay. Los avances en las angio-
grafias no invasivas como la venografia por RM en 3D y/o
la venografia por TC multicorte permiten una evaluacién
completa de estos pacientes con una tnica prueba de ima-
gen. Con estos procedimientos, en una serie pequefia pero
significativa, hemos apreciado cémo las manchas geogra-
ficas también se asocian con mds frecuencia a hipoplasia o
atresia del sistema venoso profundo®.

La malformacién venosa se manifiesta como venas late-
rales anémalas o venas embrionarias persistentes que son

Mancha en vino de Oporto geogréfica en brazo en
paciente con sindrome de Klippel-Trenaunay hemicorporal.
Presenta asociada una deformidad distal de la extremidad afecta.

Mancha en vino de Oporto difusa de bordes y
coloracion tenues en la cara externa de extremidad inferior en
un paciente con sindrome de Klippel-Trenaunay.

prominentes por incompetencia valvular y por la alteracién
frecuentemente asociada del sistema venoso profundo?®.
Aunque se pueden observar desde el nacimiento, aparecen
con mds frecuencia cuando el paciente inicia la deambula-
cién. Hay hiperplasia linfitica en mds del 50 % de los pa-
cientes, generalmente en forma de vesiculas de contenido
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Malformacioén veno-linfatica de afectacion genital.
Vesiculas negruzcas (hemorragicas) caracteristicas sobre
mancha geografica violacea.

Mujer afecta de malformacién veno-linfatica extensa,
con mancha geografica en térax-abdomen y lesiones similares
que se extienden por la extremidad inferior.

claro o hemorrdgico en la superficie cutinea, que se asocia a
linfedema y a macroquistes linfiticos (figs. 17 y 18).

El aumento de la extremidad afecta va haciéndose llama-
tivo con la edad destacando un aumento de tejidos blandos
y macrodactilia que requeririn seguimiento y tratamiento
especificos, aunque en un pequefio porcentaje de pacientes
hay atrofia y acortamiento de la extremidad®. La principal
complicacién del sindrome de Klippel-Trenaunay es la
tromboflebitis, que ocurre en el 20-45 % de los pacientes’*
y ocasiona embolismos pulmonares en el 4-25 % de los ca-
s0s?; también son frecuentes una coagulopatia en forma de
coagulacién intravascular localizada, un hemotérax y san-
grado intestinal o urinario por compromiso focal. A mayor
afectacion linfatica mayor riesgo de celulitis de repeticiéon y
bacteriemias®.

Varén de 17 afios afecto de sindrome de Proteus.
Mancha en vino de Oporto bilateral e hipertrofia de pies con
macrodactilia.

Sindrome de Proteus

Es un cuadro heterogéneo definido por la presencia de le-
siones vasculares, esqueléticas y de tejidos blandos, de dis-
posicion asimétrica y extensién variable’’. Pueden ob-
servarse lesiones cutdneas lineales verrucosas, lipomas y
lipomatosis, macrocefalia, miembros asimétricos con gi-
gantismo parcial de mano, pie 0 ambos y un engrosamien-
to cerebriforme plantar caracteristico que histolégicamente
corresponde a un colagenoma. En una serie de 55 pacien-
tes 98,2 % presentaba crecimiento corporal asimétrico y
macrodactilia®®. Las lesiones vasculares ocurren en el 69 %
de los casos y son, por orden de frecuencia, malformaciones
venulares tipo mancha en vino de Oporto (fig. 19), malfor-
maciones linfiticas (micro y macroquisticas) y malforma-
ciones combinadas de bajo flujo tipo sindrome de Klip-
pel-Trenaunay. Nunca se han descrito lesiones de alto flujo
como las del sindrome de Parkes Weber.

Sindrome de Maffucci

Es una displasia mesenquimal congénita y esporddica, que
asocia malformaciones venosas, capilares y con menos fre-
cuencia linféticas, con exéstosis y encondromas®-1%1. Oca-
sionalmente pueden aparecer hemangioendoteliomas de
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células fusiformes en las lesiones vasculares preexistentes.
Las lesiones pueden ser localizadas —habitualmente en ma-
nos y pies— o generalizadas y estar presentes al nacer, aun-
que lo mds frecuente es un desarrollo precoz y progresivo
de multiples nédulos azulados subcutdneos de consistencia
blanda, que a menudo contienen flebolitos.

De manera simultinea se desarrollan encondromas, ca-
racterizados clinicamente como nédulos duros, en los hue-
sos largos sobre todo en las manos o en los pies, que causan
deformidades mds o menos evidentes y fracturas patolégi-
cas en funcién del grado de afectacién!'®. Los encondromas
radiolégicamente presentan un aspecto hipodenso, y su
principal complicacién es el riesgo de degeneracién malig-
na, sobre todo a condrosarcomas, cuya alta incidencia —alre-
dedor del 40 %— hace obligatoria la realizacién de una biop-
sia de cualquier lesién dolorosa.

De alto flujo

Sindrome de Parkes Weber

Se trata de una malformacién venular arterio-venosa. Apa-
rece en el nacimiento y afecta mds al miembro inferior
(77 %) aunque en menor proporcién que el sindrome de
Klippel-Trenaunay. Se caracteriza por una micula rosa-
do-rojiza difusa de bordes geométricos o difusos que va au-
mentando de forma simétrica. A diferencia del sindrome
de Klippel-Trenaunay, la lesion vascular es de alto flujo
con fistulas arterio-venosas, no suele presentar venas late-
rales anémalas, las malformaciones linfiticas y la afectacién
musculo-esquelética son raras y ocurre en los brazos hasta
en un 23 % de los casos!®1%. En lugar de tromboflebitis y
riesgo de embolismo pulmonar, la principal complicacién
en el sindrome de Parkes Weber es el aumento del gasto
que puede originar fallo cardiaco e isquemia cutdnea!>1%.
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