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Caso ClíniCo

Cutis marmorata telangiectásica 
congénita

Resumen 

ANTECEDENTES: La cutis marmorata telangiectásica congénita es una malformación 
capilar poco frecuente y de causa desconocida. Clínicamente se caracteriza por man-
chas eritemato-violáceas persistentes con patrón reticulado. En ocasiones se asocia con 
anomalías musculoesqueléticas, cardiacas, neurológicas y oculares. 

CASO CLÍNICO: Paciente femenina de 9 años de edad que fue referida a nuestro 
servicio de dermatología para su valoración. A la exploración se identificaron múlti-
ples manchas vasculares confluentes en un patrón de red con algunas telangiectasias 
de predominio en el hemicuerpo izquierdo y asociadas con atrofia de la extremidad 
superior derecha e inferior izquierda. 

CONCLUSIONES: La cutis marmorata telangiectásica congénita es una enfermedad 
poco frecuente y habitualmente benigna, que por lo general se manifiesta en el naci-
miento. Alrededor del 50% de los casos tendrán anomalías asociadas, por lo que se 
necesita una exploración exhaustiva. El diagnóstico de cutis marmorata telangiectásica 
congénita es clínico sin un patrón de referencia para el mismo. 

PALABRAS	CLAVE: Malformación vascular; cutis marmorata telangiectásica congénita. 

Abstract

BACKGROUND: Cutis marmorata telangiectatica congenita is a rare capillary malfor-
mation with an unknown origin. Clinically, it is characterized by persistent reticular 
erythematous patches. Associated anomalies such as musculoskeletal anomalies, cardiac 
defects, neurological defects, and ocular anomalies may be present.

CLINICAL CASE: A 9-year-old female patient who was referred to our dermatology 
service. Physical examination revealed multiple marbled, reticular, and erythematous 
patches with telangiectasia predominantly on the left body side with atrophy of the 
upper right and lower left extremities. 

CONCLUSIONS: Cutis marmorata telangiectatica congenita is a rare and habitually 
benign entity, usually present at birth. About 50% of the cases will have associated 
abnormalities, therefore a thorough examination is necessary. The diagnosis of cutis 
marmorata telangiectatica congenita is made on the basis of clinical features with no 
gold standard evaluation test available. 
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ANTECEDENTES

La cutis marmorata telangiectásica congénita 
es una malformación capilar congénita poco 
frecuente y de causa incierta. Esta enfermedad 
fue descrita por primera vez por Van Lohuizenen 
en 1922 como un eritema reticulado asociado 
con telangiectasias, atrofia, ulceración o los tres.1 
Desde entonces, alrededor de 300 casos se han 
reportado en la bibliografía.2 No parece haber 
predilección por el sexo. El cuadro clínico suele 
caracterizarse por manchas que adoptan un pa-
trón reticulado de color violáceo, asociado con 
telangiectasia, flebectasia y en ocasiones úlceras 
cutáneas. La asimetría corporal es el hallazgo 
más frecuente asociado con la cutis marmorata 
telangiectásica congénita. En ocasiones es con-
comitante con anomalías musculoesqueléticas, 
cardiacas, neurológicas y oculares. Entre las 
alteraciones oculares asociadas, la que suele ob-
servarse con mayor frecuencia es el glaucoma.3 
En relación con las demás no se sabe con exac-
titud cuáles son las más frecuentes; sin embargo, 
en un reporte de 33 casos sólo un paciente tuvo 
anomalía cardiaca concomitante, siendo ésta la 
persistencia del conducto arterioso.4 Por ello, un 
abordaje exhaustivo resulta imperativo. 

CASO CLÍNICO

Paciente femenina de 9 años de edad, residente 
del estado de Jalisco, México, que acudió a 
nuestro servicio de Dermatología derivada de 
la consulta de genética para su valoración. A 
la exploración física se observó una dermatosis 
diseminada y simétrica que afectaba la cara, el 
cuello, el tronco y las extremidades, constituida 
por múltiples manchas violáceas confluyentes en 
un patrón reticular de tamaño variable, sin desa-
parecer a la digitopresión, con telangiectasias en 
su superficie y con bordes delimitados (Figura 1). 
En glúteo izquierdo se identificaron dos manchas 
violáceas y circulares de 1.5 y 2 cm de diámetro. 
Asimismo, se identificó atrofia de la extremidad 

superior derecha y de la extremidad inferior 
izquierda con el resto de la exploración sin al-
teraciones. Al interrogatorio, la madre comentó 
que los hallazgos descritos estaban presentes 
desde el nacimiento. Previamente había recibido 
el diagnóstico de facomatosis pigmentovascular 
y síndrome de Sturge-Weber. 

DISCUSIÓN

La cutis marmorata telangiectásica congénita es 
una rara malformación capilar generalmente be-
nigna. En la actualidad existen alrededor de 300 
casos reportados afectando por igual a hombres 
y a mujeres, se considera un padecimiento de 
origen desconocido; sin embargo, también se 
ha considerado multifactorial. Rudolf Happle 
sugirió dos teorías genéticas, describiendo el 
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Figura 1. Múltiples manchas violáceas confluyentes 
en un patrón reticular de tamaño variable. Se aprecia 
atrofia de la extremidad inferior izquierda.
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concepto de una mutación letal autosómica 
que sobrevive por mosaicismo y la teoría de la 
herencia paradominante.5

En términos clínicos, se caracteriza por manchas 
eritemato-violáceas con patrón reticulado, las 
cuales, en su mayor parte, están presentes desde 
el nacimiento, pueden ser localizadas (60%) o 
generalizadas (40%).6 Entre las asociaciones 
más frecuentes está la asimetría de extremida-
des, principalmente hipotrofia de la extremidad 
afectada por la malformación capilar, aunque 
también es posible encontrar hipertrofia.7,8 
Característicamente, las lesiones no cruzan la 
línea media.9 

El diagnóstico es clínico, se basa en los criterios 
descritos por Kienast y Hoeger, se requieren 
todos los criterios mayores y dos menores (Cua-
dro 1).10 No obstante, estos criterios no se han 
validado. Algunos autores sugieren incluir la 
asimetría corporal entre los criterios mayores en 
lugar de “ausencia de venectasia”.9 Los estudios 
de imagen únicamente están indicados cuando 
se sospechan anomalías congénitas asociadas. 

Por lo general, las lesiones no requieren trata-
miento, suelen mostrar alivio en los primeros 
dos años de vida; sin embargo, es raro que 
desaparezcan por completo. El láser se ha usa-
do con éxito en limitados casos,11 con algunos 
reportes que señalan ausencia de beneficio.12 El 
diagnóstico diferencial suele ser con enferme-

dades que incluyan manifestaciones cutáneas 
similares o malformaciones capilares, como el 
síndrome de Kippel-Trenaunay, livedo reticularis 
congénito, síndrome de Sturge-Weber, síndrome 
de Sneddon, entre otros.13 El pronóstico suele 
ser bueno, aunque dependerá de las anomalías 
concomitantes.14

CONCLUSIONES

La cutis marmorata telangiectásica congénita es 
una malformación capilar usualmente benigna 
que suele manifestarse desde el nacimiento; 
debido a su escasa prevalencia y a su asociación 
con otros trastornos puede resultar en un reto 
diagnóstico para el clínico, resultando muchas 
veces en un diagnóstico tardío y en otras ocasio-
nes, en uno incorrecto. El personal de salud debe 
conocer las asociaciones de la cutis marmorata 
telangiectásica congénita y establecer un manejo 
multidisciplinario. 
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