Macroquelia y telangiectasias faciales como presentacion
atipica de sindrome de malformacion capilar-malformacion
arteriovenosa tipo 2 (CM-AVM 2)

Roger Rovira Lopezl, Luis Alberto Pérez Jurado2, Ramon M Pujol Vallverdil
1. Servicio de Dermatologia, Parc de Salut Mar Barcelona
2. Servicio de Genética, Parc de Salut Mar Barcelona

Caso clinico

Hombre de 53 anos, con antecedentes de cirrosis hepatica grado Child-Pugh B por virus de la hepatitis C en respuesta viral sostenida desde 2004,
con complicaciones secundarias de hemorragia digestiva alta por varices esofagicas, esplenomegalia y plaquetopenia.

Derivado al servicio de Dermatologia para tratamiento de queratosis actinica en sien izquierda. Durante nuestra valoracion, destacaron la presencia
de multiples telangiectasias faciales distribuidas en mejillas, zona frontal, perioral, dorso nasal y parpados, asi como macroquelia a nivel de labio
superior e inferior (Figuras 1y 2) con presencia de papulas coalescentes de aspecto vascular, por las que el paciente no habia consultado previamente.
Las lesiones eran asintomaticas y se habian desarrollado lenta y progresivamente.
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No se objetivaron lesiones a nivel del resto de la mucosa oral ni
resto de tegumento cutaneo. En la anamnesis dirigida, el paciente
referia epistaxis recurrentes de ainos de evolucion por las que nunca
habia consultado y negaba antecedentes familiares con
sintomatologia similar.

Se solicitd una ecografia de zona labial que objetivo aumento de
partes blandas con aumento de vascularizacion de origen arterial
y venoso (Figura 3A). Se amplio el estudio con angio-RMN con
contraste que se informé como “tumefaccion labial a expensas de
cambios edematosos difusos del tejido celular subcutaneo y
prominencia de miiltiples pequenos vasos serpiginosos provenientes
de arterias labiales” (Figuras 3B-C). No se identificaron shunts
arteriovenosos valorables ni imagenes sugestivas de una
malformacion arterio-venosa, venosa ni linfatica.

Se descartaron malformaciones y fistulas arteriovenosas a nivel de
sistema nervioso central.

Figura 3

El paciente rechazé ampliar estudio con biopsia cutanea y angiografia. El equipo de otorrinolaringologia no objetivo telangiectasias a nivel de mucosa
nasal.

Sin poder descartar la presencia de telangiectasias secundarias a su hepatopatia de base, se sospecho el diagnéstico de telangiectasia hereditaria
hemorragica (HHT) pero al no cumplir con suficientes criterios diagnosticos (criterios de Curacao) decidimos solicitar estudio genético identificando
una variante heterozigota missense en el gen EPHB4, probablemente patogénica, lo que permitio establecer el diagnostico de un sindrome CM-AVM2.

CM-AVM2 es un sindrome de reciente descripcion con variantes patogénicas en el gen EPHB4. Es un trastorno autosomico dominante, con alta
penetrancia y expresividad clinica variable incluyendo malformaciones capilares, telangiectasias, epistaxis, manchas de Bier, asi como malformaciones
y/o fistulas arteriovenosas a nivel facial, extremidades y sistema nervioso central.

La presencia de muiiltiples telangiectasias faciales y labiales es un hallazgo frecuente en el sindrome CM-AVM2 pero la macroquelia asociada en nuestro
caso no ha sido descrita previamente en la literatura y deberia considerarse dentro de su espectro clinico. Esta observacion ilustra la necesidad de
considerar el diagnostico de sindrome CM-AVM2 en pacientes adultos con multiples telangiectasias faciales asociadas a epistaxis e incluir este proceso
dentro del diagnostico diferencial de una HHT y otras malformaciones vasculares sindromicas como CM-AVM1, sindrome de Sturger-Weber o sindrome
de Klippel-Trenaunay.
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