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SECTION: RELATO DE CASO

Cutis marmorata telangiectasica congénita em recém-
nascido: um relato de caso

Congenital telangiectasic cutis marmorata in newborn: a case report
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Recém-nascido do sexo feminino com idade gestacional de 40 se-
manas e 1 dia, com lesdes eritemato-violaceas em flanco esquerdo, membro
inferior esquerdo e regido inguinal esquerda, constatadas apds o nascimento.
A paciente foi submetida a avaliagbes com médicos especialistas e exames de
imagem para investigacao de possibilidade de mas formagdes internas, aléem
de elucidacao diagnostica da patologia em questao. A Cutis Marmorata Telan-
giectéasica Congénita € uma patologia rara de carater vascular-cutaneo que
pode acometer criancas desde o nascimento. O diagnostico acontece atraves
da observacao da caracteristica da lesao cutanea e ainda nao existe tratamento
especifico para a patologia.

lesbes eritemato-violaceas, pele, vascular, recém-nascido.

Female newborn with a gestational age of 40 weeks and 1 day, with
erythematous-violaceous lesions on the left flank, left lower limb and left inguinal
region found after birth. The patient underwent evaluations with specialist doctors
and imaging tests to investigate the possibility of internal malformations, in addition
to diagnostic elucidation of the pathology in question. Congenital Telangiectatic
Cutis Marmorata is a rare vascular-cutaneous pathology that can affect children
from birth. Diagnosis occurs through observation of the characteristics of the skin
lesion and there is still no specific treatment for the pathology.

erythematous-violaceous lesions, skin, vascular, newborn.

A Cutis Marmorata Telangiectasica Congénita (CMTC) é uma patologia
rara caracterizada por uma malformacao vascular que visualmente se
assemelha ao marmore. E uma condigdo que acomete recém-nascidos,
com divergéncias na literatura quanto a prevaléncia entre os géneros
(1). Foi descrita a primeira vez em 1922, pelo pediatra holandés Cato
Van Lohuizen, e estima-se que existam aproximadamente 300 casos
documentados na literatura (5).

Sua fisiopatologia nao € muito bem esclarecida, porém, estudos
recentes sugerem uma possivel origem genética, sendo identificadas
mutacdes no GNA11 em biopsias de pele de pacientes com CMTC. A
histopatologia da bidpsia hao faz parte do diagnostico da CMTC, pois
apresenta achados inespecificos (3).

O quadro clinico consiste no aparecimento de manchas rendilhadas, de
coloracao eritemato-violacea, que podem ser encontradas em qualquer
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localizagao do corpo, exceto nas plantas dos pes
e palmas das maos, que desaparecem a digito-
pressao e nao melhoram com o aquecimento da
pele. Acometem mais os membros inferiores e
o tronco, com padrao unilateral respeitando os
limites da linha média. Como o paciente pode
apresentar outras anormalidades associadas,
como assimetria de membros, malformacdes
esqueléticas e outras alteragdes vasculares em
diferentes 6rgaos, é necessaria a solicitacao de
exames complementares para rastreamento,
como fundoscopia, ultrassonografia transfonta-
nelar, ultrassonografia de abdome total e eco-
cardiograma (3).

A CMTC costuma apresentar boa evolugao,
com regressao espontanea da lesao em Q0%
dos casos a medida que a crianca cresce e se
desenvolve, mesmo quando associada a outras
alteragdes congénitas (3). Ainda nao existe um
tratamento especifico para a patologia; contudo,
existem estudos que estao avaliando a possibili-
dade da instituicao de terapia farmacologica com
aspirina e vasodilatadores, aléem de fototerapia
(4). O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa da Maternidade Nossa Senhora de
Lourdes com parecer consubstanciado humero
6.554.150.

Relato do caso

Recém-nascido do sexo feminino nasceu com
idade gestacional de 40 semanas e 1 dia. Genitora
primipara de 19 anos realizou cinco consultas de
pré-natal, recebendo os diagnosticos de diabe-
tes mellitus gestacional, que foi controlada com
alimentacao, e sifilis, apos realizacao do VDRL
(1:32), realizando tratamento com trés doses de
penicilina benzatina apos diagnostico. Foram
realizadas sorologias para toxoplasmose, virus
daimunodeficiéncia humana e Hepatite B, todas
com resultados negativos. Na admissao da ma-
ternidade, foi realizado novo VDRL (1:4).

O neonato nasceu de parto cesareo devido a
oligodmnio detectado em ultrassonografia rea-
lizada no servico (indice de liquido amniodtico de
3.4). O Apgar foi 9* e g5. O peso ao nascimento
foi de 3.330g, 0 comprimento de 48cm e o peri-
metro cefalico de 35 cm, sendo considerado um
recém-nascido adequado para idade gestacional.
Apods o nascimento, notaram-se lesdes eritema-
to-violaceas em flanco esquerdo, membro inferior
esquerdo e regiao inguinal esquerda, que sumiam
a digitopresséao (Figuras 1 e 2).

Figura 1. Lesdes eritemato-violaceas em membro inferior esquerdo compativeis com o diagnostico
de CMTC. CMTC, Cutis marmorata telangiectasica congénita.
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Figura 2. Lesdes eritemato-violaceas em regido inguinal esquerda e flanco esquerdo compativeis
com o diagnostico de CMTC. CMTC, Cutis marmorata telangiectasica congénita.

A recém-nascida foi avaliada pela genética
medica, que constatou que, devido as lesdes
comprometerem exclusivamente o dimidio es-
querdo, ndo seguirem a linha de Blasckho e
desaparecerem a digitopressao, tratava-se de
um caso de CMTC. A cirurgia vascular avaliou 0s
pulsos arteriais, que estavam presentes e sem
alteracdes em membro inferior esquerdo, € nao
havia assimetria de volume e comprimento entre
0s membros inferiores. Exames complementares
foram realizados (ultrassonografia transfontanelar,
ultrassonografia de abdome total, fundo de olho
e ecocardiograma), e todos estavam dentro dos
padrdes da normalidade.

Durante internamento, a paciente foi diagnos-
ticada com infeccao neonatal, sifilis congénita
e alergia a proteina do leite de vaca. Recebeu
tratamento com os antibioticos penicilina cris-
talina e gentamicina durante 10 dias e 7 dias,
respectivamente. Ademais, recebeu uma formula
extensamente hidrolisada devido ao quadro de
alergia alimentar. Recebeu alta da maternidade
com 33 dias de vida e iniciou acompanhamento
com medico geneticista.

Durante o primeiro ano de vida, a paciente
realizou acompanhamento ambulatorial com
0 meédico geneticista assistente, apresentando

desenvolvimento neuropsicomotor adequado
para idade, além de regressao espontanea das
lesdes (Figura 3).

Figura 3. Paciente aos 5 meses de vida com
lesdes eritemato-violaceas em regressao no
membro inferior esquerdo.

Discussao

As alteragdes encontradas na pele do recem-
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-nascido que apresenta CMTC geralmente sao
vistas ao nascimento, e o diagnoéstico da doenca
€ essencialmente clinico (1). O caso relatado
representa um quadro tipico de CMTC, onde
a paciente recebeu o diagnostico clinico apos
visualizacao das caracteristicas e localizacao
das lesdes eritemato-violaceas. Diferencia-se
do exantema sifilitico, cujas caracteristicas sao
erupcoes vesiculobolhosas ou exantema macular
com coloragao cuprica nas palmas das maos e
nas solas dos pés, alem de lesdes papulares ao
redor do nariz, da boca e das areas das fraldas.
O moteamento cutaneo na sepse neonatal é
caracterizado por lesdes mais disseminadas e
simétricas, enquanto as lesdes da CMTC tém dis-
tribuicdo segmentar e assimétrica. Além disso, a
paciente do caso clinico descrito nao apresentou
critérios para o diagndstico de sepse.

A CMTC pode cursar com outras alteragcoes
congénitas em 18% a 70% dos casos, como glau-
coma (3,7%), assimetria de membros (25,1%),
anomalias neurolégicas (5,1%), anomalias vas-
culares(4). Para diagnosticar essas alteragdes, €
necessario realizar exames como fundo de olho,
ultrassonografia de abdome e transfontanelar,
e ecocardiograma. Todos esses exames foram
realizados na paciente, que nao apresentou ne-
nhuma outra alteracao congénita.

Em relacao ao tratamento, ainda nao ha um
tratamento especifico da doenca. Sao realizados
tratamentos das condicdes associadas, como
glaucoma, assimetria de membros, atrofia e ul-
ceracoes de pele. Em relagao a lesao da pele,
0 prognostico € bom e, em 90% dos casos, ha
regressao espontanea, com o crescimento da
crianca (3). Durante o acompanhamento ambu-
latorial, observou-se que a paciente cursou com
regressao das lesdes e apresentou adequado
desenvolvimento neuropsicomotor.

A CMTC requer diagnostico rapido, avaliacoes
e acompanhamento por diversas especialidades
para identificar precocemente as possiveis alte-
racdes congénitas associadas e instituir os trata-
mentos necessarios para um desenvolvimento
e crescimento adequado da crianga.

Este estudo nao recebeu apoio financeiro de
fontes externas.
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