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RESUMO:

A Cutis Marmorata Telangiectasica Congénita (CMTC) consiste em uma doenca rara
de carater vascular-cutaneo. E estimado que desde a sua primeira descri¢cdo em
1922, sejam presentes cerca de 300 casos na literatura (SHAREEF et al,. 2021).
Sua manifestacdo pode ser puramente cutanea através da presenca, desde o
nascimento, de manchas reticulares erittmato-violaceas que somem a digitopressao
e ndo respondem ao serem aquecidas, podendo ou ndo estar associadas a outras
anomalias (como malformacdes vasculares em SNC, glaucoma congénito,
hidrocefalia e assimetria de membros). O diagnéstico de CMTC é clinico, dado
através das caracteristicas da lesdo cutanea. A fisiopatologia desta doenca ainda
nao € bem esclarecida, porém a hipétese mais aceita € de seja uma doenca
multifatorial com possivel origem genética (BUI et al., 2019). Este artigo tem como
finalidade a melhor elucidac&o do quadro clinico dermatologico de CMTC e seu
diagndstico, comparando com 0s seus principais diagnosticos dermatoldgicos

diferenciais.
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ABSTRACT:



Cutis Marmorata Telangiectasica Congénita (CMTC) is a rare vascular-cutaneous
disease. Since the first description, in 1992, until the present day there are around
300 cases found in literature (SHAREEF et al,. 2021). The manifestation can be
purely cutaneous, by the appearance of a persistent reticulated marbled erythema,
which blanches with pressure and does not resolve with heating since the birth, that
can be associated with other anomalies (like vascular malformations in central
nervous system, congenital glaucoma,hydrocephalus and limber asymmetry).

The diagnosis of CMTC is clinical, given by the evaluation of the cutaneous alteration
itself. The pathophysiology of this disease is not well known, the most recent and
accepted theory is given by a multifactorial disease with genetic origins (BUI et al.,
2019). The goal of this article is to better elucidate the clinical aspects of the
cutaneous lesion and its diagnosis, comparing it to the main differential

dermatological diagnosis.

Key-words: “Cutis marmorata telangiectatica congénita”; “CMTC”; “differential
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INTRODUCAO:

A Cutis Marmorata Telangiectasica Congénita (CMCT) consiste em uma patologia
rara que acomete os recém-nascidos, caracterizada por uma ma formacao vascular.
Estima-se na literatura, cerca de 300 casos descritos no mundo todo até os dias
atuais (SHAREEF et al,. 2021). Sua fisiopatologia ndo é muito bem esclarecida
ainda. Seu quadro clinico € dado pelo aparecimento de manchas de aspecto
rendilhado, de coloracdo eritemato-violdceas que se acentuam com o frio, podendo
ser encontradas em qualquer parte do corpo, com excec¢ao das plantas de pés e
palmas das méaos, sendo mais comumente encontradas em membros inferiores e
tronco, de modo unilateral e respeitando os limites da linha média. Seu diagnostico é
puramente clinico. Quando apresenta exclusivamente seu acometimento cutaneo,
costuma cursar com bom progndstico, uma vez que na grande maioria dos casos foi
relatado sua regresséo espontanea com o desenvolvimento da crianca.

Por seu diagnostico ser baseado em aspectos dermatologicos, foi notada uma
dificuldade para distinguir a CMTC de seus diagnésticos diferenciais, uma vez que
outras patologias apresentam a mesma descricado da leséo cutanea. Com isso, esse



estudo foi realizado com a finalidade de facilitar seu diagnostico frente aos seus

diferenciais.

METODOLOGIA

Pesquisou-se pelas palavras chaves “Cutis marmorata telangiectatica congénita” e
“differential dermatological diagnosis” nas bases de dados “BIREME”, “Scielo” e
“PubMed”. Foram encontrados 80 artigos. Desses foram excluidos 9 artigos por
duplicacéo, 10 artigos por serem revisao sistematica, 21 ndo foram possiveis de
acesso na integra e 21 que ndo se encaixavam ao tema. Restaram 19 trabalhos e

baseados neles foi elaborada a presente revisao sistematica.

Artigos identificados atraves de busca por
“Cutis marmeorata telangiectatica congénita” e
“differential dermatological diagnosis™ nas bases
de dados “BIREME", “Scielo” e “PubMed”.
(n=80)

Artigos removidos por duplicacao
(n=9)

Artigos removidos por serem
— renvisao sistematica
{n=10}

Artigos com texto integral
— indisponivel
{n=21)

Artigos com texto integral
disponival
{n= 40)

Artigos excluidos pois nao

abordavam diagnosticos
= diferenciais da CMTC
(n=21)

Artigos incluidos na revisao
(n=19)




RESULTADOS
Da selecéo de artigos realizada, foram mencionadas como diagndstico diferencial da

CMTC, as seguintes doencas:

Cutis Marmorata Fisioldgica

A cultis marmorata fisioldgica ocorre em RN, devido a dilatacdo dos capilares quando
expostos ao frio. Caracteriza-se clinicamente pela presenca de um reticulado
eritemato-violacea no tronco e extremidades que desaparecem com 0 aquecimento

da regido acometida. Esta situacdo ndo tem significado patoldgico.

Hemangioma Infantil

O hemangioma infantil consiste no tumor vascular benigno mais comum da infancia.
Sua manifestacdo ndo é comum ao nascimento, mas geralmente, sua apresentacao
ocorre nos primeiros meses de vida, sendo caracterizada como uma mancha ou
tumoracéo de coloracdo vermelho-arroxeada, principalmente em face e pescoco.
Sua evolucao natural € bem conhecida, a leséo tende a crescer durante o primeiro
ano de vida e ap0s esse periodo, tende a regredir espontaneamente ao longo da
vida. Seu aparecimento € mais frequente em RN de maes que passaram por algum
tipo de procedimento invasivo durante a gestacao, RN prematuros e de baixo peso.
Com isso, podemos diferenciar da CMTC pela histéria natural da doenca, pois o
hemangioma infantil ndo € comum ao nascimento, tem um aumento na leséo

durante o primeiro ano de vida e segue em involugéo.

Malformagdes Capilares

Malformacdes capilares, também conhecidas como manchas vinho do porto, € uma
das malformacdes vasculares mais comuns. Sao lesdes presentes ao hascimento,
mais comuns na cabeca e pescoco, apesar de poderem estar localizadas em
gualquer parte do corpo. Podem ser Unicas ou multiplas e variar significativamente
de tamanho. Tendem a ser rosadas ao nascimento, e tornam-se mais vermelhas ou
violaceas com o tempo. Podem também ser confluentes ou reticuladas. Com o

tempo podem se tornar hiperqueratésicas.

Sindrome de Sturge- Weber



A Sd. Sturge Weber consiste em uma doenca rara e congénita, classificada dentro
do grupo das facomatoses. E marcada pelo acometimento neuroldgico, ocular e
cutaneo devido a proliferacdo anormal de capilares. Dentro das suas manifestacdes
cutaneas temos o angioma facial e a mancha vinho do porto, sendo que a primeira é
classificada como um tumor vascular benigno, enquanto a segunda consiste em uma
mancha de coloracéo résea decorrente de uma malformacéo vascular de capilares,
com distribuicdo que segue os dermatomos, especificamente os ramos sensitivos do
trigémeo. Ambas estdo presentes no nascimento e tém crescimento proporcional ao
desenvolvimento da crianca. Diferentemente da CMTC, o local de maior
acometimento das lesfes cutaneas na Sd. Sturge Weber € na regido cranio-facial.

Sindrome de Klippel- Trenaunay (SKT)

A sindrome de Klippel-Trenaunay € uma doenca rara, caracterizada triade: manchas
vinho do porto (também conhecido como hemangioma plano), malformacdes
venosas ou veias varicosas e hipertrofia 6ssea e/ou tecidual, cuja fisiopatologia
ainda ndo é muito bem esclarecida. Na maioria dos casos, as manchas e veias
varicosas podem estar presentes desde 0 nascimento e proeminentes até a
adolescéncia, sendo que em 70% dos casos também estdo associadas a alteracdes
linfaticas, que podem resultar em linfedema, linforreia e aumentar a susceptibilidade
a celulite. Geralmente acomete membros inferiores, mas pode acometer o tronco.
Seu diagndéstico é clinico. Apesar das manchas da sd Klippel-Trenaunay
apresentarem carater vascular como as da CMTC, e da topografia mais acometida
ser a mesma, a SKT se diferencia da CMTC pela evolu¢éo natural da doenga, uma
vez que a mancha da SKT tende a crescer conforme o desenvolvimento e ndo
costuma a involuir espontaneamente. Além disso, ainda temos os outros achados

como varizes e hipertrofia 6ssea e/ou de tecidos moles.

Hamartoma de Musculo Liso

O hamartoma de musculo liso consiste em uma leséo cutanea congénita rara,
caracterizada pela proliferagéo de de células musculares lisas na derme reticular.
Em alguns cenarios, a lesédo cutanea pode imitar a lesdo da CMTC como em um

caso relatado (Nicole Knopfel et al., 2020), onde um menino de 2 meses de idade



apresentou uma lesédo livedoéide de coloracdo eritemato-violacea esbranquigada,com
areas de atrofia e bem delimitada em membro inferior direito. Seu diagndstico é
dado pela biépsia da lesdo cutanea, no qual é evidenciado uma epiderme normal,
pequenos capilares e vénulas presentes e muitas bandas bem definidas de musculo
liso na derme com diferentes dire¢Bes, que podem se estender até o subcutaneo
superficial, além de positivar para os marcadores imunohistolégicos como actina de

musculo liso (SMA) e calponina.

Eritema ab igne

O eritema ab igne (EAI) ou eritema caldrico € uma dermatose rara, dependente de
calor. Sua manifestacao € dada pelo aparecimento de um eritema reticulado com
hiperpigmentacdo e descamacao, podendo ter areas de atrofia epidérmica e
telangiectasias. Costuma acometer regides de maior exposi¢ao ao calor, sendo o
principal sitio a regido lombossacral, geralmente associada ao uso de bolsas de
agua quente e termoterapia para analgesia de dores cronicas. Seu diagnostico é
facilmente dado pela morfologia da lesao juntamente com a historia de exposicéo
excessiva ao calor uma vez que as lesGes aparecem com o tempo pois estédo

relacionadas com a exposi¢cao ao calor e ndo estédo presentes desde o0 nascimento.

Sindrome Antifosfolipide (SAF)

A Sd. antifosfolipide consiste em uma condi¢ao adquirida e sistémica, de carater
autoimune, cuja apresentacao € dada por trombose arterial e/ou venosa, abortos
espontaneos recorrentes, trombocitopenia, acompanhada de titulos elevados de
anticorpos antifosfolipides (AAF): anticoagulante ltpico e/ou anticardiolipina. E mais
incidente em mulheres adultas jovens, e pode ser primaria ou secundaria a alguma
outra patologia como o lUpus eritematoso sistémico. A maioria dos pacientes
portadores desta sindrome apresentam alteragfes cutaneas, sendo que cerca de
41% deles apresentam alteracGes cutaneas como sua primeira manifestacao (Jesus
Rodrigues Samaria, et. al.) sendo essa caracterizada por lesées vasculo-cutaneas
rendilhadas de colorag&o purpurica que podem estar, ou ndo, associadas com
Ulceras. Seu diagndstico é dado por critérios ja pré-estabelecidos pelo Consenso
Internacional de critérios preliminares para a classificacdo da Sd. antifosfolipide.

Apesar da epidemiologia e das manifestacdes extra-cutaneas serem muito



divergentes as da CMTC, a SAF foi mencionada devido a existéncia de casos de
SAF secundaria ao lupus neonatal diagnosticada em criangas com menos de 1 ano
de idade.

Sindrome de Adams-Oliver

A Sindrome de Adams-Oliver € caracterizada como defeitos no couro cabeludo
(aplasia de cutis), defeitos terminais transversais de membros e outra anomalia
sistémica ou fisica.

Incidéncia de 1/10000 nascidos vivos, distribuicdo igual entre os sexos. A maioria
dos casos € autossdmica dominante.

O couro cabeludo € a regido mais afetada, além da atrofia de pele com veias
tortuosas e dilatadas, podendo essa leséo gerar atrofia local e chegar até as
meninges.

Associada pode apresentar no restante do corpo sindactilia, polidactilia, aplasia de
cutis, hiperpigmentacdo e hemangiomas. Manifestacfes sistémicas séo: alteracfes
cardiacas, hidronefrose, criptorquidismo, altera¢des neuroldgicas.

Diagnostico é puramente clinico. As lesdes tendem a sumir até 3 anos de vida, mas
depende das condi¢des associadas e, geralmente, os 6bitos ocorrem por infec¢des
respiratorias. Diferentemente da CMTC o local mais acometido € o couro cabeludo,

além de estar associada a sindactilia, polidactilia e aplasia de cutis.

Sindrome de Cutis Marmorata Macrocefalica

Uma sindrome de crescimento excessivo reconhecida por Moore et al. [1997] e
Clayton-Smith et al. [1997]. Essa sindrome € caracterizada por macrocefalia, altura
acima do percentil 90, e mais dois achados como cutis marmorata, angioma,
sindactilia e assimetria. [Franceschini et al., 2000]. Quarenta e cinco pacientes foram

reportados com essa sindrome até hoje.

Lupus Neonatal

O lapus neonatal é definido pelo desenvolvimento de lesGes cutaneas, defeitos
cardiacos de conducéo, ou ambos ocorrendo em recém nascidos de mée com
LUpus eritematoso sistémico clinico ou subclinico ou sindrome de Sjogren. Anti-Ro e

anti-l, e excepcionalmente anti-U, estdo presentes tanto em mae como crianca. As



lesdes cutaneas consistem usualmente em placas eritematosas edemaciadas

presentes em cabeca e pescoco.

Sindrome de Bockenheimer
E uma malformacio hamartomatosa progressiva que acomete veias profundas, com
estabelecimento gradual na infancia e dilatagées venosas irregulares dolorosas que

costumam afetar apenas 1 membro.

DISCUSSAO

A CMCT é uma patologia rara que acomete recém-nascidos, caracterizada por uma
ma formac&o vascular que visualmente se assemelha ao marmore, o que levou ao
nome da doenca.

Ha aproximadamente 300 casos descritos no mundo até os dias atuais (SHAREEF
et al,. 2021), sendo o primeiro deles descrito em 1922, pelo pediatra holandés, Cato
van Lohuizen. Existem divergéncias na literatura referente a sua prevaléncia
conforme os géneros. Sua fisiopatologia nao é muito bem esclarecida, porém
estudos recentes sugerem uma possivel origem genética (BUI et al., 2019), e pode
estar associada a consanguinidade pela mutacdo do gene ARL6IP6 (Mon R.A et.
al,).

Seu quadro clinico é caracterizado pelo aparecimento de manchas rendilhadas,
eritemato-violdceas que se tornam mais visiveis com o frio, podendo ser
encontradas em qualquer parte do corpo, com excecao das plantas de pés e palmas
das méos. S&do mais comumente encontradas em membros inferiores e tronco, de
modo unilateral e respeitando os limites da linha média. Além disso, existem outras
anormalidades associadas descritas na literatura, sendo a mais comum a assimetria
de membros, além de malformacgdes esqueléticas e outras alteracdes vasculares em

diferentes o6rgaos tendo seus achados clinicos conforme o 6rgao afetado.

Seu diagndstico é puramente clinico, pelo aspecto da lesdo cutanea, ndo sendo
necessaria a bidpsia da lesdo, uma vez que nao ha nenhum achado especifico da
CMTC na mesma. Contudo, devido a possibilidade do acometimento de vasos

sanguineos de 6rgdos nobres, apds o diagnostico de CMTC, é realizada uma



investigacdo com exames complementares como método de rastreio para outras

anormalidades vasculares. Os exames mais solicitados s&o a fundoscopia, 0 USG

transfontanela, o USG de abdome total e o Ecocardiograma.

Devido ao seu diagnéstico ser clinico, muitas vezes é dificil diagnostica-la. Dessa

forma elaboramos uma tabela com os principais achados de diagnésticos

diferenciais e suas diferencas em relacdo a CMTC

DIAG. DIFERENCIAIS

DIFERENCA QUANTO A CMTC

Cutis Marmorata Fisioldgica

Desaparecimento da mancha quando

exposta a temperaturas mais quentes.

Hemangioma Infantil

N&o € comum ao nascimento.

Aumento na leséo durante o primeiro ano de
vida

e tendem a involuir com o tempo apGds esse

periodo.

Malformacdes

Séo lesbes presentes ao nascimento, mais
comuns na cabeca e pescoco, apesar de
poderem estar localizadas em qualquer parte
do corpo. Podem ser Unicas ou multiplas e
variar significativamente de tamanho.
Tendem a ser rosadas ao nascimento, e
tornam-se mais vermelhas ou violaceas com
o tempo.

Podem também serem confluentes ou
reticuladas. Com o tempo podem se tornar

hiperqueratosicas.

Sindrome de Sturge-Weber

Local de maior acometimento das lesfes
cutaneas € na regiao cranio-facial.

Algumas lesdes podem ser malignas e




cursar com um prognastico ruim.

Sindrome Klippel- Trenaunay

A mancha tende a crescer conforme o
desenvolvimento e ndo costuma a involuir
espontaneamente.

Pode estar associada a varizes e hipertrofia
0ssea e/ou de tecidos moles.

Hamartoma de Musculo Liso

Diagndstico é pela biopsia que visualiza
muitas bandas bem definidas de musculo liso
na derme com diferentes dire¢des, que
podem se estender até o subcutaneo
superficial.

Positiva os marcadores imunohistologicos
como actina de musculo liso (SMA) e

calponina.

Eritema ab igne

Lesdo depende e exposicao prolongada ao
calor e pode apresentar atrofia local.

O principal sitio de acometimento € a regido
lombossacral.

As lesdes cutaneas aparecem com o tempo e

nao estéo presentes desde o nascimento.

Sindrome antifosfolipide
(SAF)

Acomete mulheres jovens.
Pode ser secundaria a outras patologias.
Apresenta manifestacdo extracutanea

associada.

Sindrome de Adams-Oliver

O local mais acometido € o couro cabeludo.
Pode estar associada a sindactilia, polidactilia
e aplasia de cutis.

Suas lesdes em couro cabeludo costumam

cursar com atrofia local.




Sindrome de Cutis Marmorata | Essa sindrome é caracterizada por
Macrocefélica (M-CMTC) macrocefalia, altura acima do percentil 90, e
mais dois achados como cutis marmorata,

angioma, sindactilia e assimetria.

LUupus Neonatal O lapus neonatal € definido pelo
desenvolvimento de lesGes cutaneas e/ou
defeitos cardiacos de conducao, ocorrendo
em recém nascidos de mae com LUpus
eritematoso sistémico clinico, subclinico ou
sindrome de Sjogren. Anti-Ro e anti-I, e
excepcionalmente anti-U, estdo presentes

tanto em mae como crianca.

Sindrome de Bockenheimer | Estabelecimento gradual na infancia, nédo é
comum ao nascimento e costuma afetar

apenas 1 membro.

Tabela 1: diagnoésticos dermatolégicos diferenciais de CMTC e seus principais achados.

Quando apresenta exclusivamente seu acometimento cutaneo, a CMTC costuma
cursar com bom prognadstico, uma vez que na grande maioria dos casos foi relatado
sua regressao espontanea com o desenvolvimento da crianga, o que também difere

a mesma com alguns de seus diferenciais.

CONCLUSAO

Os profissionais de salude encontram dificuldade em fechar o diagnéstico da Cutis
Marmorata Telangiectasica Congénita (CMTC) por ser uma doenca rara, com
poucos casos descritos na literatura e também por suas semelhancas com os
diagnosticos diferenciais.A importancia desse estudo é disseminar o conhecimento
atual sobre o diagndstico da CMTC frente aos outros diagnésticos diferenciais, para
gue quando os profissionais se depararem com esse contexto, estejam mais

orientados para realizar o seu diagnostico e trata-la corretamente. Por ser um



diagnostico puramente clinico, € necessario que se conheca bem as caracteristicas
da lesdo: manchas rendilhadas, eritemato-violdceas que se tornam mais visiveis
com o frio, podendo ser encontradas em qualquer parte do corpo, com excecao das
plantas de pés e palmas das maos e que hdo somem com 0 aumento de
temperatura no local. S&o mais comumente encontradas em membros inferiores e
tronco, de modo unilateral e respeitando os limites da linha média. Além disso, seu
diagnostico de forma correta € fundamental para o rastreio e manejo de outras
possiveis malformacdes vasculares que possam repercutir na qualidade de vida do
paciente, uma vez que na CMTC é possivel encontrarmos alteracdes na
vascularizagcdo de cérebro, coracao e rins, o que também ressalta a importancia do

diagndstico de forma precoce.
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