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Espectro malformativo de
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Resumen. Se presenta un paciente de sexo masculino en quien se ob-
serva hemangioma facial que abarca regiéon malar izquierda asi como par-
pado inferior y parte del labio superior del mismo lado. Se observa ademas
lesion cutdnea redondeada, en forma de hoyuelo similar al dejado por un
sacabocado, de aproximadamente 1 cm de diametro y localizada en el 1/3
superior del esternén. No hay otras anomalias al examen fisico. Las carac-
teristicas del cuadro clinico son compatibles con el diagndéstico de Espectro
malformativo de Hemangiomas-esternén bifido (OMIM 140850).

Sternal cleft-haemangiomas malformative spectrum.
Report of a case.
Invest Clin 2001: 42(3): 211-215.
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Abstract. We present a male patient with a facial haemangioma ex-
tending from the lower left lid to the malar region and the upper left lip. The
patient also presents a 1 cm round cutaneous notch on the upper third of
the sternum. There are not other physical anomalies. The characteristics of
the clinical picture suggest the diagnosis of sternal cleft-haemangiomas
malformative spectrum (OMIM 140850).
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INTRODUCCION

El cuadro clinico de anomalias
de fusidn esternal asociadas a he-
mangiomas faciales y/o a cicatrices
medias supraumbilicales (OMIM
140850) ha sido descrito desde el si-
glo pasado (1). Leiber (2) en 1982
describe tres subtipos dependiendo
de la ausencia o presencia de dos o
tres de los signos cardinales del sin-
drome. Esta entidad es relativamen-
te poco frecuente, Gorlin y col. (3) en
1994, revisan los trabajos publica-
dos hasta ese momento sobre el
tema y encuentran 31 casos en la li-
teratura mundial con la trilogia
completa, asi como 42 mas donde
solamente se describen esternén
hendido y cicatrices medias su-
praumbilicales.

Se describe un paciente que
presenta hemangioma facial y una
lesion cutanea en el tercio superior
del esterndn, caracteristicas éstas
que sugieren el diagnoéstico de Sin-
drome de esterndn hendido y he-
mangiomas faciales (OMIM 140850).
No hemos encontrado ningdn caso
similar reportado en la literatura ve-
nezolana.

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente de sexo masculino,
nacido en el Complejo Universitario
Hospitalario Ruiz y P4ez de Ciudad
Bolivar. Producto de la llGesta en
madre de 24 afios de edad y padre
e 27. No hay consanguinidad pa -
rental y el interrogatorio no descu-
bre datos que sugieran la presencia
de enfermedades hereditarias en ra-

mas familiares asi como tampoco
exposicion a factores teratogénicos
ambientales. El embarazo transcu-
rre sin complicaciones médicas de
importancia. Varios ecosonogramas
realizados a lo largo de la gestacion
fueron reportados como normales.
Parto a término vaginal y eutécico.
El examen fisico del recién nacido
revela un nifio de sexo masculino en
buenas condiciones generales. Peso
de 3500 g y talla de 50 cm. Se evi-
dencia la presencia de hemangioma
facial de color rojo vinoso que abar-
ca region malar izquierda y se ex-
tiende hasta el parpado inferior y el
labio superior del mismo lado. A ni-
vel medio esternal se observa la pre-
sencia de un cicatriz cutdnea redon-
deada, de aproximadamente 1 cm
de diametro, de bordes bien defini-
dos y de aproximadamente 1 mm de
profundidad, en forma de muesca o
escotadura similar a la dejada por
un sacabocado (Fig. 1).

No se auscultan soplos en area
cardiaca ni se encuentra viscerome-
galia abdominal. El resto del exa-
men fisico es normal. La radiografia
de térax no revela anormalidades
del estern6n ni de otras estructuras
toraxicas. El analisis cromosémico a
partir de cultivo de linfocitos de san-
gre periférica y con técnica de ban-
das G de baja resolucion (440 ban-
das) no revela anormalidades. A los
tres meses de edad el paciente
muestra un adecuado desarrollo
psicomotor. No ha presentado enfer-
medades de importancia. La evalua-
cion cardioldgica rutinaria y la eco-
cardiografia mas Doppler pediatrico
son reportadas como normales.
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DISCUSION

La presencia conjunta de he-
mangioma facial, esterndn bifido y
rafe medio supraumbilical se conoce
con el nombre de Espectro malfor-
mativo de hendiduras esternales-he-
mangiomatosis-rafe medio abdomi-
nal (OMIM 140850). Aun cuando es
una entidad relativamente poco fre-
cuente, una revisién realizada en
1994 por Gorlin y col. (3) encuentra
31 ejemplos citados en la literatura
universal que presentan los tres ele-
mentos fundamentales del sindro-
me. El mismo trabajo describe la
existencia de 42 reportes de defectos
de fusion esternal y rafe medio su-
praumbilical pero sin hemangiomas
faciales. No se citan en dicho trabajo
pacientes con defectos esternales y
hemangiomas faciales sin rafe me-
dio supraumbilical. Sin embargo, ta-
les pacientes han sido ocasional-
mente descritos (4) Asimismo, Bou-
linguez y col. (5) describen una pa-
ciente con hemangiomas faciales,
disnea y atrofia minima cutanea en
el area del tercio superior del ester-
noén. En el reporte de Akoz y col (6)
se plantea el diagnostico de este sin-
drome en un paciente que presenta
rafe medio abdominal y pectus exca-
vatum, lo que sugiere que los defec-
tos esternales pueden ser mas varia-
dos de lo que se pensaba y no nece-
sariamente incluyen solo defectos de
fusion esternal.

Otros reportes mencionan la
asociacion de hemangiomas faciales
con anomalias vasculares del siste-
ma carotideo en particular, tales
como ausencia de carétidas y/o di-

Fig. 1. Se observa amplio hemangioma
facial izquierdo y lesion cutanea
en forma de sacabocado en el
1/3 superior del esternén (fle-

cha).

latacion del siféon carotideo, acompa-
fadas con malformaciones del siste-
ma nervioso central (7,8). Trabajos
adicionales describen especifica-
mente anomalias adrticas tales
como aneurismas, coartacion y arco
aortico derecho (9).

La anomalia de fusién del es-
terndn varia desde la separacion
completa de las barras esternales a
la presencia simple de una lesion
cutanea en forma de muesca pareci-
da a la llamada lesion en sacaboca-
do (3). Esta ultima es el tipo de le-
sion descrito en nuestro paciente.
La separacion completa de las ba-
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rras esternales y sus consecuencias
toraxicas pueden llegar a sugerir el
diagndstico de Pentalogia de Can-
trell, el cual sin embargo es una en-
tidad distinta al sindrome aqui dis-
cutido. Con relativa frecuencia se ha
descrito disnea asociada a la sepa-
racion completa esternal (10).

El rafe medio supraumbilical
semeja una cicatriz que se extiende
desde el ombligo hacia arriba pero
sin llegar al esternén. EIl ombligo ge-
neralmente es normal. Los heman-
giomas son usualmente faciales
pero pueden extenderse al cuello, a
la lengua y raramente al hombro
(11), pueden estar presentes al naci-
miento, como en nuestro caso, 0
aparecer durante los primeros dias
0 semanas de vida. Aun cuando en
nuestro paciente no esta presente el
rafe medio supraumbilical, la combi-
nacion de hemangioma facial con la
minima lesién de fusién incompleta
del estern6n son, a nuestro criterio,
suficientes para plantear el diagnos-
tico de este sindrome.

AUn cuando las diferentes com-
binaciones de rafe medio supraum-
bilical, hemangiomas faciales y es-
terndén bifido asociadas o no con
anomalias vasculares de car6tidas o
aorta y malformaciones del sistema
nerviosos central, parecieran confor-
mar sindromes diferentes, se ha su-
gerido que en realidad existe una
sola entidad con manifestaciones
muy variadas (3, 9). No parece posi-
ble en este momento llegar a una
conclusioén final sobre el punto.

Llama la atencién el hecho de
gue los pacientes con la triada de
hemangioma facial, esternon bifido

y rafe medio supraumbilical son en
su gran mayoria de sexo femenino,
mientras que en aquellos casos don-
de solo estan presentes el rafe medio
y el esternén bifido no muestran pre-
dominio de ninguno de los dos sexos
(3). La gran mayoria de los casos re-
portados han sido esporadicos por lo
cual no se puede definir un mecanis-
mo hereditario para este sindrome, si
es que existiere alguno. Reciente-
mente sin embargo se ha sugerido la
posibilidad de herencia dominante li-
gada al X, letal en varones (12).

La presencia de hemangioma
facial, obliga a la busqueda de rafe
medio supraumbilical y defectos es-
ternales, no s6lo de aquellos limita-
dos a la evidente falta de fusion de
las barras esternales, sino de lesio-
nes minimas como las aqui descri-
tas o las mencionadas por Boulin-
guez y col. (5). Al plantearse la posi-
bilidad de este sindrome se debe,
cuando ello sea posible, buscar la
presencia de anomalias vasculares
importantes a nivel de carétidas y
aorta y anormalidades del sistema
nervioso central. Es posible que,
dada la variabilidad de la expresion
fenotipica de este sindrome, existan
casos de hemangioma facial aparen-
temente aislado que correspondan
en realidad a esta entidad clinica.
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