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Resumen

Las anomalias vasculares en la infancia constituyen

un grupo complejo de entidades que incluyen

tumores y malformaciones. Su heterogeneidad clinica
exige un diagnéstico precoz y diferenciado, ya que

la evolucién natural y el riesgo de complicaciones

varian significativamente entre los distintos subtipos.

La identificacion temprana de lesiones con riesgo
funcional, estético o vital resulta fundamental para
optimizar los resultados terapéuticos y reducir la
morbimortalidad asociada. El uso de herramientas de
cribado estandarizadas facilita la deteccién de casos que
requieren intervencion inmediata y mejora la eficiencia en
la atencién. En el marco terapéutico, el propranolol oral
se mantiene como tratamiento de primera linea para los
hemangiomas infantiles con riesgo de complicaciones,
mientras que las malformaciones vasculares requieren
estrategias mas complejas que incluyen terapia
farmacoldgica, procedimientos intervencionistas y abordaj
quirdrgico. EI manejo multidisciplinario favorece la
atencién de casos complejos, garantiza un diagnéstico

y tratamiento estandarizado y asegura que los pacientes
reciban una atencién mas oportuna y eficiente. Finalmente,
la investigacidén clinica y traslacional permite ampliar
conocimientos sobre nuevos blancos terapéuticos, evaluar
los efectos a largo plazo y perfeccionar las guias actuales.
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Abstract

Vascular anomalies in childhood constitute a
complex group of entities that include tumors

and malformations. Their clinical heterogeneity
demands early and differentiated diagnosis, since
the natural history and risk of complications vary
significantly among the different subtypes. Early
identification of lesions with functional, aesthetic,
or life-threatening risks is fundamental to optimizing
therapeutic outcomes and reducing associated
morbidity and mortality. The use of standardized
screening tools facilitates the detection of cases
requiring immediate intervention and improves the
efficiency of care. Within the therapeutic framework,
oral propranolol remains the first-line treatment

for infantile hemangiomas at risk of complications;
while vascular malformations require more complex
strategies that include pharmacological therapy,
interventional procedures, and surgical approaches.
Multidisciplinary management facilitates the care of
complex cases, guarantees standardized diagnosis
and treatment, and ensures that patients receive
more timely and efficient care. Finally, clinical

and translational research expands knowledge about
new therapeutic targets, evaluates long-term effects,
and refines current guidelines.
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BJETIVOS

Diferenciar con precision entre tumores vasculares y malformaciones
vasculares utilizando la clasificacion actualizada de ISSVA 2025.
Identificar precozmente las lesiones de alto riesgo, reconociendo aquellas
anomalias vasculares potencialmente mortales, de impacto funcional o de
desfiguracion estética permanente.

0

Vascular malformations; Propranolol; Rapamycin.

Introduccion

Las anomalias vasculares son diversas y complejas.
En 2025, la ISSVA establecié una clasificacion inte-
gral que facilita un diagndstico mas precoz y preciso,
dirigiendo al tratamiento adecuado para mejorar el
pronéstico.

Seleccionar e interpretar las pruebas complementarias mas adecuadas, desde el
uso de ecografia Doppler como estudio inicial hasta la resonancia magnética como
método de referencia para evaluar la extension tisular y la angioarquitectura.
Implementar y monitorizar el protocolo de tratamiento con propranolol oral,
comprendiendo su mecanismo de accidn, dosificacion, contraindicaciones y el
manejo de posibles efectos adversos en pacientes con hemangiomas infantiles.
Coordinar el abordaje multidisciplinario y la derivacion oportuna, definiendo el
papel del pediatra en el manejo inicial y el seguimiento a largo plazo de casos
complejos o sindrémicos.

as anomalfas vasculares (AV) constituyen
L un espectro de entidades que se manifies-
tan desde temprana edad y van desde una
simple marca de nacimiento hasta diversos tras-
tornos con elevada morbimortalidad.
La nomenclatura empleada para denominar
estas enfermedades ha sido por muchos afios
confusa, lo que dificultaba el diagnéstico y tra-
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para el Estudio de Anomalias Vascula-
res (ISSVA) en el 2025 desarrollé una
clasificacién ampliamente aceptada que
integra la genética con las manifestacio-
nes clinicas, hallazgos radiolégicos e his-
tolégicos y propone separar las anomalias
vasculares en tres grandes grupos: tumo-
res vasculares, malformaciones vasculares
y anomalias vasculares potencialmente
anicas (PUVA, Provisionally Unclassified
Vascular Anomalies)12) (v. Algoritmo al
final del articulo).

La gran variedad de sintomas y mor-
fologia de las AV dificulta la identifi-
cacién clinica y, aunque la mayoria se
puede diagnosticar mediante evaluacién
médica, algunos casos resultan atipicos
o tienen caracteristicas superpuestas,
lo que resalta la necesidad de enfoques
diagnésticos y terapéuticos persona-
lizados. En ese sentido, la deteccién

Riesgos
potencialmente
mortales

DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE LAS ANOMALIAS VASCULARES

Tabla I. Hemangiomas infantiles con riesgo potencial de complicaciones

Hemangiomas de alto riesgo

— Hemangiomas subgléticos obstructivos: pueden provocar una

obstruccién significativa de las vias respiratorias
Hemangiomas grandes: pueden causar insuficiencia cardiaca
o disfuncion hepatica debido a una insuficiencia cardiaca de
alto gasto

Hemangiomatosis: la presencia de cinco o mas HI cutéaneos
pequefios y multifocales tiene riesgo de presentar hemangiomas
en 6rganos internos; es poco comun y representa alrededor
del 3 % de los casos. El higado es el sitio extracutaneo
afectado con mayor frecuencia y la gravedad varia de
asintomaticos a potencialmente mortales. Las muertes se
deben principalmente a insuficiencia cardiaca congestiva.
Los hemangiomas hepaticos pueden ser focales, multifocales
o difusos. Se encontré que el hipotiroidismo, debido a la
expresion de la yodotironina desyodasa, estaba asociado con
esta afeccion. Otros posibles sitios extracutaneos incluyen: la
laringe (en hemangiomas segmentarios), la glandula parétida
y, mas raramente, el sistema nervioso central (intracraneal o
intraespinal)(®.7)

temprana y una valoracién precisa del
riesgo son fundamentales para reconocer
a pacientes con mayor probabilidad de
desarrollar complicaciones graves o que
requieran intervencién inmediata®4).
En este articulo, se revisard el diag-
nostico y tratamiento de los tumores y
malformaciones vasculares mis frecuen-

Riesgos
de impacto
funcional

Hemangiomas periorbitales: pueden impedir la apertura
completa de los ojos, especialmente durante la fase de maxima
proliferacion (2-3 meses de vida), lo que podria provocar:
ambliopia permanente, astigmatismo, estrabismo, proptosis y
compresion del nervio 6ptico

Hemangiomas nasales, labiales o laringotraqueales: pueden
obstruir las vias respiratorias, lo que supone un riesgo mortal
Hemangiomas en las articulaciones: pueden limitar la movilidad
del segmento afectado, entre otras deficiencias funcionales

tes en la infancia.
Riesgos
estéticos con
implicaciones
psicoldgicas

Tumores vasculares

Hemangiomas infantiles (HI)

Hemangiomas en la cara: como la glabela, la nariz, el surco
nasolabial, el mentén, las mejillas y los labios, que pueden
provocar una deformidad permanente

Hemangiomas en glandula mamaria: en las mujeres
Hemangioma en los genitales

Diagnéstico
Riesgo de

Los HI son los tumores vasculares benig- ulceracion

nos mas frecuentes. Si bien el diagnéstico
suele ser clinico, en algunos casos resulta
util apoyarse en estudios complementa-
rios. La deteccion temprana y el abordaje
multidisciplinario son esenciales para dife-

Hemangiomas ulcerados: no responden a tratamientos

locales, causando dolor y posterior dafio estético permanente.
La ulceracién es la complicacién mas comun de los HI; se
presenta sobre todo entre el cuarto y el octavo mes de vida, en
el 10-25 % de los pacientes remitidos a centros especializados.
Las zonas con mayor riesgo son: los labios, la cabezay el
cuello, los pliegues cuténeos y los gluteos

renciar lesiones, prevenir complicaciones y

Riesgos de
guiar el tratamiento.

anomalias

estructurales
Los HI son los tumores vasculares

benignos mds comunes en la infancia, con
una prevalencia entre el 4 % y el 10 %. El
diagnéstico es clinico y se manifiestan
como manchas eritematosas que evolu-
cionan a placas o tumores rojo brillante®).

A la dermatoscopia, los HI en fase
proliferativa muestran vasos lineales que
pueden adoptar morfologia ramificada
o curvada caracterizada por didme-
tros reducidos y multiples inflexiones.
Durante la fase involutiva, la desapa-
ricién progresiva de las lagunas sugiere
que el componente superficial es el pri-

HI segmentarios: como las observadas en los sindromes
PHACES, PELVIS o LUMBAR, ya que pueden estar asociadas
con anomalias subyacentes

Sindrome PHACES: es un acrénimo para un grupo de
anomalias asociadas con hemangiomas segmentarios grandes,
especialmente en la cara. Incluye malformaciones cerebrales
de la fosa posterior, HI (generalmente hemangiomas faciales
grandes), anomalias arteriales (especialmente que afectan

la cabeza y el cuello), defectos cardiacos (cominmente una
coartacion de la aorta) y anomalias oculares. Los defectos
esternales o de la linea media y los hamartomas también se
asocian a menudo con este sindrome, y algunos lo Ilaman
PHACES, incluyendo una S para defectos esternales/rafe
supraumbilical®),

Sindrome LUMBAR: implica HI de la parte inferior del cuerpo
(a menudo de localizacién lumbosacra) y posibles defectos
asociados: anomalias urogenitales, mielopatia o anomalias

de la médula espinal, deformidades 6seas, malformaciones
anorrectales y anomalias renales(®

mero en resolverse, mostrando correla-
ci6n entre los hallazgos dermatoscépicos
y la evolucién clinica®.

HI: hemangioma infantil.
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En caso de duda, especialmente en
HI con alto riesgo (Tabla I), el paciente
debe ser derivado a un centro especiali-
zado que trate AV para garantizar una
evaluacién oportuna y reducir el riesgo
potencial de complicaciones. El diagnds-
tico diferencial requiere incluir estudios
de imagen, histolégicos y otros estudios
especialesG-0).

La derivacién temprana (entre 4 a 6
semanas) es de particular importancia
para los lactantes con formas de alto
riesgo que son candidatos potenciales
para la terapia sistémica(.7).

La ecografia de alta frecuencia y
el Doppler se solicitan para evaluar
profundidad y tamafio de las lesiones,
detectar lesiones intrahepdticas, descar-
tar anomalias asociadas como disrafismo
espinal o malformaciones urogenitales y
monitorizar la evolucién terapéutica(6:9).
Las caracteristicas ecograficas varian de
acuerdo a si el HI estd en fase prolife-
rativa (tumor bien definido, hipoecoico,
hipervascular y con flujo ripido) o en
fase de involucién (ecogenicidad aumen-
tada y densidad y tamafio de los vasos
disminuidos)©-1D.

La tomografia computarizada (TC)
se emplea con menos frecuencia debido
al riesgo asociado con la exposicién a la
radiacién en lactantes. La TC general-
mente muestra un tumor bien circuns-
crito con arquitectura lobulillar y un
realce homogéneo intenso(12).

La resonancia magnética (RM) es
la técnica de imagen mds precisa para
definir la extensi6n y caracteristicas tisu-
lares de los tumores vasculares. En los
HI segmentarios cervicofaciales, resulta
beneficiosa para identificar anomalias
intracraneales, cerebrovasculares o espi-
nales. Se requiere una RM de médula
espinal y abdomen/pelvis en todos los
neonatos con HI segmentarios en estas
regiones, incluso si son asintomdticos
neurolégicamente. El contraste puede
ayudar a diferenciar los HI de otros
tumores(,6,13,14),

La ecocardiografia estd indicada en
HI grandes o multifocales o segmen-
tarios, como en el sindrome PHACE,
para descartar insuficiencia cardiaca y
anomalia cardiaca o adrtica(6:13,14),

Aunque los HI pueden presentarse
en cualquier parte del cuerpo, afectan
con mayor frecuencia cabeza y cuello,
especialmente sobre prominencias Gseas
(como la zona facial central); siendo el
diagnéstico diferencial frente a las mal-
formaciones vasculares dificil, sobre todo
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en el caso de HI profundos en localiza-
ciones especificas y lesiones proliferantes
tempranas(©).

En lactantes con tumores en creci-
miento, si el diagnéstico de HI no es
clinicamente evidente, se debe realizar
una biopsia®. Histopatolégicamente,
los HI en fase proliferativa consisten en
ciimulos lobulares de capilares revestidos
por células endoteliales gruesas y mit6-
ticamente activas, rodeadas de pericitos.
A medida que los HI entran en la fase
de involucién, el nimero de vasos dis-
minuye, el endotelio se aplana, presenta
menor actividad mitética y aparecen
restos apoptdticos dentro de un estroma
fibroso y graso mds prominente. La tin-
cién de GLUT-1 en el endotelio sirve
como marcador fiable de un HI y suele
estar ausente en otros tumores y malfor-
maciones vasculares(®).

Algunas localizaciones requieren
un abordaje multidisciplinario. En HI
periorbitarios, se debe involucrar a los
oftalmoélogos para abordar posibles
deficiencias visuales y complicaciones
relacionadas. Cuando existe una posi-
ble obstruccién de las vias respiratorias
o problemas auditivos, es indispensable
consultar a otorrinolaringélogos en HI
laringeos y auriculares. Asimismo, los car-
didlogos deben evaluar la presencia de
anomalias cardiacas asociadas a heman-
giomas segmentarios y hepdticos, espe-
cialmente aquellos con riesgo de insufi-
ciencia cardiaca de alto gasto. Finalmente,
los neurocirujanos ejercen un papel clave
en la evaluacién de las anomalias cere-

brales asociadas al sindrome PHACE®).

Manejo

El propranolol es el tratamiento sistémico de
eleccion, reservando los corticosteroides e
inhibidores de mTOR para casos refractarios.
El laser esta indicado principalmente para
manejar secuelas residuales, mientras que la
cirugia resuelve compromisos funcionales o
estéticos. Los casos complejos pueden reque-
rir abordajes multimodales, lo que resalta la
necesidad de un tratamiento personalizado
segln las caracteristicas del HI.

Aunque la mayoria de los HI remiten
espontineamente, un 12 % aproxima-
damente presentan complicaciones que
requieren tratamiento. Para optimizar
el manejo clinico, se han desarrollado
sistemas de puntuacién estandarizados:
la Escala de Gravedad del Hemangioma
(HSS), util para decidir la necesidad de
tratamiento; y la Puntuacién de Activi-

dad del Hemangioma (HAS), disefiada
para monitorizar la respuesta terapéu-
tica®7). Segun las guias actuales, las
estrategias terapéuticas incluyen los
siguientes tratamientos.

Terapia sistémica
Propranolol oral

Desde el 2008, el propranolol, un
B-bloqueante no selectivo, se considera
el tratamiento sistémico de primera linea
en HI con riesgo de complicaciones. El
mecanismo de accién ain estd por dilu-
cidar; sin embargo, las teorias incluyen:
vasoconstriccién, inhibicién de la angio-
génesis y produccién de 6xido nitrico,
induccién de la apoptosis y disminucién
del eje renina-angiotensina®s-7).

Estudios recientes sugieren que su
eficacia depende de la modulacién de la
proteina SOX18 por el enantiémero R(+)
y no de los efectos anti-B-adrenérgicos
del enantiémero S(-), dado que este
altimo es responsable de la mayoria de
los eventos adversos; el desarrollo a futuro
de formulaciones compuestas inicamente
por el enantiémero R(+) podria ofrecer
un perfil de seguridad mas favorable().

La dosis efectiva varia entre 2-3 mg/
kg/dia durante la fase proliferativa, con
una duracién de, al menos, 6 meses, con-
tinuando hasta que el paciente alcance
los 12-18 meses de edad. Para garantizar
su seguridad, es fundamental una valo-
racién cardioldgica previa, realizar prue-
bas de tolerancia y educar a los padres
en el reconocimiento y prevencién de
los efectos secundarios®-7). La tabla II
resume el algoritmo integral del manejo
del paciente con propranolol.

El tratamiento hospitalario estd
indicado en neonatos y lactantes con
una edad corregida menor de 2 meses,
peso inferior a 2 kg, comorbilidades que
afecten al sistema cardiorespiratorio
o metabdlico, asi como en situaciones
donde las condiciones sociofamiliares
sean insuficientes().

Los HI resistentes al propranolol se
identifican cuando no se alcanza la res-
puesta terapéutica esperada al proprano-
lol oral en dosis 22 mg/kg/dia durante,
al menos, 4 semanas. Clinicamente, se
manifiesta por un crecimiento sostenido
durante la fase proliferativa o la ausencia
de contraccién en la fase posprolifera-
tiva(16),

Atenolol oral

Es un betabloqueante hidréfilo selec-
tivo del receptor B-1 que surge como
una alternativa terapéutica promete-



DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE LAS ANOMALIAS VASCULARES

Tabla Il. Protocolo clinico para el uso de propranolol oral en hemangiomas infantiles: de la evaluacion inicial al seguimiento

Evaluacion
inicial

Antes de iniciar el tratamiento, se debe realizar una historia clinica y un examen fisico exhaustivo para identificar
posibles contraindicaciones. No se requiere una ecocardiografia ni un electrocardiograma (ECG) si la evaluacién

cardiolégica basica es normal; sin embargo, estas pruebas son obligatorias si se detecta bradicardia o arritmia,
solicitando ademés derivacién a cardiologia. EI ECG esté indicado en lactantes con antecedentes de sincope o
cardiopatias, antecedentes maternos de enfermedad del tejido conectivo o antecedentes familiares de arritmia.
Asi mismo, se debe solicitar ecocardiografia en lactantes con una frecuencia cardiaca anormal, soplo cardiaco o
HI segmentario. Finalmente, la medicién de la glucosa basal se reserva para prematuros, pacientes de bajo peso
o antecedentes hipoglucemia(.7)

Protocolo de
tratamiento

Se administra en una dosis inicial de 1 mg/kg/dia, dividida en dos dosis durante la primera semana. Puede
iniciarse de forma ambulatoria sin monitorizacién. La dosis aumenta gradualmente después de 1 semana a

2-3 mg/kg al dia durante las semanas siguientes. Se debe monitorizar a los pacientes durante 2 horas después
de la primera dosis y en cada aumento(.7)

Monitoreo y
seguimiento

Durante el mantenimiento, se debe continuar con una dosis de 2-3 mg/kg/dia, dividida en dos dosis.
Se recomienda un seguimiento cada 2-3 meses y las dosis se pueden ajustar segtin el peso por el médico

tratante. Todavia no hay consenso respecto a la duracién del tratamiento, pero es deseable la terapia hasta,

al menos, los 12 meses de edad, para cubrir la fase proliferativa y reducir el riesgo de recaida.

Se deben realizar evaluaciones clinicas y fotografias mensuales para monitorear la evolucién. No es necesario
disminuir la medicacion al finalizar el tratamiento. Finalmente, se debe informar a los padres sobre el riesgo de
recaida, que ocurre en el 10-15 % de los casos. También se les debe informar sobre los riesgos de hipoglucemia
y sintomas respiratorios en cada visita, como sibilancias. Si el lactante presenta una ingesta deficiente de
alimentos o sibilancias, se debe suspender el farmaco(©.7.15)

Contra-
indicaciones

hipersensibilidad al propranolol®.7)

Esta contraindicado en casos de asma, hipotension, feocromocitoma, bloqueo auriculoventricular de segundo
y tercer grado, enfermedad del nédulo sinusal, shock cardiogénico, bradicardia, insuficiencia cardiaca e

Efectos
adversos

El propranolol tiene un excelente perfil de seguridad y alta tolerabilidad. Las reacciones adversas mas frecuentes
son el enfriamiento de las extremidades distales y los trastornos del suefio, que pueden mejorar disminuyendo la

dosis o ajustando el horario de administracién nocturna. La complicacién mas grave es la hipoglucemia, la cual
puede prevenirse administrando el medicamento después de comer y suspendiéndolo temporalmente cuando el
nifio no se alimenta adecuadamente por enfermedad. Otros efectos, como los sintomas gastrointestinales y la
hiperreactividad bronquial, podrian requerir la interrupcién temporal del tratamiento. Aunque la bradicardia y la
hipotensién son infrecuentes y suelen ser asintomaticas en nifios sanos, las directrices recomiendan monitorizar
la frecuencia cardiaca y la presion arterial 2 horas después de la primera dosis de propranolol y también después
de un aumento de la dosis(15.16),

Riesgo de
recurrencia

Los factores de riesgo de recurrencia son la interrupcion del tratamiento antes de los 9 meses de edad, un HI
mixto o profundo, sexo femenino, HI multiples, HI segmentario y la localizacién en la punta nasal(7)

HI: hemangioma infantil.

dora frente al propranolol. Debido a su
selectividad farmacoldgica, el atenolol
(1 mg/kg/dia) presenta una efectividad
comparable con una menor incidencia
de efectos adversos, tales como bron-
coespasmo, hipoglicemia, insomnio y
deterioro cognitivo. Asimismo, se ha
observado una respuesta mds ripida en
el manejo de HI ulcerados. No obstante,
adn existe controversia sobre la eficacia
y seguridad en comparacién con el pro-
pranolol como monoterapia. Se requieren
ensayos clinicos adicionales para obtener
resultados concluyentes(6.7.16),

Corticosteroides

Durante décadas, los corticosteroides
sistémicos fueron el pilar terapéutico de
los HI; sin embargo, se reemplazé por el
propranolol debido a su eficacia superior
y un perfil de seguridad mds favorable.

Actualmente, el uso de prednisona o
prednisolona oral se reserva como terapia
de segunda linea ante contraindicaciones
o respuesta inadecuada a f-bloqueantes y
como primera opcién para pacientes con
enfermedad cardiovascular.

La dosis inicial recomendada es de
2-3 mg/kg/dia bajo esquemas de admi-
nistracion que varian desde ciclos largos
de 9 a 12 meses, hasta ciclos mis cortos
de 1 a 6 semanas, con multiples ciclos
intermitentes si es necesario. La tera-
pia combinada con propranolol puede
acelerar la involucién de HI dadas
las diferencias en sus mecanismos de
accién, por lo que se ha propuesto para
HI potencialmente mortal o funcional
que requiere tratamiento urgente. Ade-
mis, muchos de los efectos secundarios
de los corticosteroides y el B-bloqueo
se anulan entre si (hipertensién/hipo-

tensién, hiperglucemia/hipoglucemia,
excitacion/letargo).

Por ultimo, las inyecciones intrale-
sionales de triamcinolona o betameta-
sona cada 4-6 semanas representan una
alternativa eficaz para hemangiomas
focales voluminosos en fase prolifera-
tiva o localizaciones especificas (p. ¢j.,
gléndula parétida, labios)(©.716),

Sirolimus (rapamicina)

El sirolimus o rapamicina es un inhi-
bidor de la via mTOR, PI3K y TIE2
que se diferencia por tener un potente
efecto antiproliferativo, antiinflama-
torio y antiangiogénico. Actualmente,
se emplea como un tratamiento de
segunda linea para HI refractarios a
B-bloqueantes o asociados a sindromes
complejos con riesgo vital o estéticol:6:7).
Cuando se usa concomitantemente con
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Tabla Ill. Protocolo del uso de sirolimus: dosificacién y seguimiento clinico

Seccion Recomendacion

Seleccion de
pacientes

Considerar en pacientes que no responden a B-bloqueantes de primera linea y, al menos, uno de los
siguientes: HI con complicaciones potencialmente mortales, como dificultad respiratoria o insuficiencia

cardiaca, hemangiomas grandes o de rapido crecimiento, hemangiomas viscerales (hepéticos, intestinales),
HI que causan deterioro funcional significativo y HI que conducen a una posible desfiguracién cosmética grave(9

Evaluacién inicial

Evaluacién clinica integral con historia clinica y examen fisico. Estudios de imagenes (RM o ecografia)

para evaluar la extension y la naturaleza. Considere una biopsia si esta indicada. Analisis de laboratorio
iniciales: hemograma completo, funcién hepatica, creatinina sérica, panel de lipidos, andlisis de orina,
panel de hepatitis, VIH. Complete todas las vacunas apropiadas para la edad si es posible(18,19)

Protocolo de
tratamiento

Dosis inicial: 0,8 mg/m2 via oral dos veces al dia; para bebés muy pequefios o prematuros, dosis iniciales
tan bajas como 0,4 mg/m2 dos veces al dia 0 0,8 mg/m2 una vez al dia. Titulacién: ajustar a los niveles

minimos objetivo de 5 a 15 ng/ml. Duracién: normalmente, de 6 a 12 meses segln la respuesta y la
tolerancia. Profilaxis: considerar TMP-SMZ para la prevencion de la neumonia por Pneumocystis jirovecii®®

Efectos adversos

Se han informado varios efectos adversos, incluyendo mucositis, erupcién cutanea, anorexia, problemas

gastrointestinales (diarrea y nauseas), efectos hematolégicos (trombocitopenia, leucopenia y anemia) y
efectos metabélicos (hiperlipidemia, hiperglucemia e hipercolesterolemia)9

Monitoreo y
seguimiento

Se recomienda la monitorizacién regular de laboratorio que incluya hemogramas, funcién hepatica y renal,
perfiles lipidicos y concentraciones minimas del farmaco (5-15 ng/mL). Evaluacién clinica mensual de la

respuesta y efectos adversos. Repetir RM o ecografia cada 2-3 meses(18,19)

Ajustes especificos
para cada caso

Una monitorizacion estrecha y una dosificacion individualizada son fundamentales para optimizar los
resultados y minimizar los efectos adversos(19)

HI: hemangioma infantil; RM: resonancia magnética; VIH: virus de la inmunodeficiencia humana.

propranolol genera una sinergia ideal; no
obstante, su papel en los HI atn estd por
dilucidarse dada la eficacia establecida
y el perfil de seguridad superior de los
B-bloqueantes(®.7). Se necesitan estudios
prospectivos mds amplios para definir
la seguridad a largo plazo, permitiendo
refinar su papel dentro de un algoritmo
de manejo actual(819). La tabla III
resume el algoritmo integral del manejo
del paciente con sirolimus.

Otros tratamientos sistémicos

El captopril, un inhibidor de la
enzima convertidora de angiotensina, se
propuso como una alternativa terapéu-
tica, debido a la implicacion del sistema
renina-angiotensina en la patogénesis de
los HI; sin embargo, su eficacia es inferior
a la del propranolol. El uso de vincristina
intravenosa e interferén-o. es limitado en
lactantes debido al riesgo de reacciones
adversas y efectos secundarios(®.716),

Terapia tdpica
Timolol

El maleato de timolol al 0,5 %, un
B-bloqueante no selectivo, constituye
una alternativa terapéutica segura y
eficaz para HI superficiales y delgados,
mostrando una eficacia comparable con
el propranolol oral para tratar estas lesio-
nes. Debe aplicarse directamente sobre la
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lesién mediante una solucién oftdlmica
al 0,5 % (1 o 2 gotas dos veces al dia)
o en gel (aplicaciones de 15 minutos,
tres veces al dia). El tratamiento debe
mantenerse durante 6 2 9 meses con una
estrecha monitorizacién(,7),

Los eventos adversos son poco fre-
cuentes (3 %), en su mayoria se limitan
a reacciones locales y leves, tales como
eritema, descamacién, eccema y ulcera-
cion®). Sin embargo, se ha documentado
absorcién sistémica, reportando bradi-
cardia, trastornos del suefio y bronco-
espasmo. Se requiere especial atencién
en lactantes con bajo peso al nacer,
lesiones ulceradas o grandes, aplicacién
sobre mucosas, parpados, dreas con alta
densidad pilosebédcea y uso concomitan-
temente con propranolol oral(1%:20),

Aunque se han empleado corticos-
teroides tépicos, como propionato de
clobetasol al 0,05 % o propionato
de betametasona al 0,05 % en HI, el
timolol tépico ha resultado ser mas efi-
caz. Otros agentes, como propranolol y
carteolol ,también se han usado, aunque
hay menos evidencia con respecto a estos
farmacos.

Otros tratamientos

Terapia laser
La terapia ldser estd indicada para el
manejo de secuelas residuales (eritema

posinvolucidén y telangiectasia), HI
pequefios y superficiales y facilitar la
curacién de los HI ulcerados. Su uso en
combinacién con betabloqueantes sisté-
micos o tépicos potencia los resultados
terapéuticos®).

El léser colorante pulsado (PDL)
de 595 nm es el dispositivo mds usado
para la HI superficial, mientras que el
Nd:YAG de 1.064 nm se prefiere para
componentes més profundos(). Los efec-
tos secundarios informados del uso de
PDL pueden incluir edema, hiperpig-
mentacién o hipopigmentacién, dolor,
ulceracion, cicatrizacién y sangrado®).

Cirugia

El tratamiento quirdrgico estd indi-
cado ante HI que comprometen la vida o
funcién (obstruccién de las vias aéreas),
resistencia o contraindicacién a otras
terapias y a secuelas residuales. Al ser
tumores expansivos que no invaden teji-
dos, se facilita el cierre de herida. Si estd
indicada la cirugia, se recomienda antes
del cuarto afio de edad®.7).

La embolizacién arterial es el método
de eleccién en hemangiomas viscerales
grandes (especialmente hepéticos) com-
plicados por hemorragia, que causan
dafio orgdnico o insuficiencia cardiaca,
HI refractarios al tratamiento médico o
irresecables®).



Manejo de complicaciones cutaneas
Las complicaciones cutineas de los
HI incluyen: ulceracién, residuos fibro-
adiposos, anetodermia, cicatrizacién,
telangiectasia y deformidad estructural.
La ulceracién es la complicacién mds
comun y se asocia con dolor, infeccién
y cicatrizacién. Su manejo inicial con-
siste en analgesia, emolientes como
petrolato y apésitos no adhesivos,
reservando la antibioticoterapia exclu-
sivamente para casos con signos clini-
cos de infeccién. El tejido fibroadiposo
y la cicatrizacién se pueden tratar con
cirugia, la cual ofrece resultados esté-
ticos satisfactorios con bajas tasas de
complicaciones®7).

Malformaciones vasculares

Las malformaciones vasculares son
errores congénitos de la morfogénesis
vascular que consisten en redes locali-
zadas de vasos sanguineos y/o linfati-
cos anormales con proliferacién débil
de células endoteliales. Se clasifican
segtn el vaso afectado en: venosas,
capilares, linfiticas (malformaciones de
flujo lento) o arteriovenosas (malforma-
ciones de flujo rdpido), combinadas o
sindrémicas@D.

Malformaciones venosas (MV)

Las MV son lesiones que pueden tener
amplias secuelas fisiolégicas y psico-
sociales. El diagnéstico se centra en la
exploracion clinica, ecografia, RM y, en
casos complejos, pruebas genéticas. Las
opciones de tratamiento actuales incluyen:
terapia laser, escleroterapia, ablacion, ciru-
gia y farmacoterapia dirigida.

Las MV son las anomalias vasculares
congénitas de flujo lento mds comunes
y se caracterizan por vasos displdsicos
que con frecuencia estin separados de
las venas adyacentes normales, pero
pueden ser contiguos al sistema venoso
profundo(22.23),

Las MV estin presentes al nacer, aun-
que pueden no ser discernibles hasta mds
tarde en la vida. A diferencia de los HI,
las MV no involucionan, sino que per-
sisten y crecen progresivamente durante
los picos hormonales (es decir, pubertad
y embarazo). Clinicamente, se presentan
como una masa blanda azulada, compre-
sible y no pulsatil que puede agrandarse
con cambios de posicién y/o maniobra
de Valsalva. Hay ausencia de frémito,
soplo e hipertermia local. La palpacién
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no es dolorosa a menos que ocurra una
trombosis(22:23),

Aunque pueden surgir en cualquier
parte del cuerpo, se encuentran mds
comtinmente en las extremidades (40 %)
y en la cabeza y el cuello (40 %). Afec-
tan de forma variable a la piel, el sistema
musculoesquelético, el tracto gastroin-
testinal, el sistema nervioso central, los
ojos y las vias respiratorias superiores.

La mayoria de las mutaciones genéti-
cas responsables son esporadicas (>98 %),
aunque existen subtipos familiares. Las
MYV cubren una amplia gama de mani-
festaciones, desde lesiones cutdneas
localizadas y aisladas hasta trastornos
complejos altamente incapacitantes.
Ademis de las preocupaciones estéticas,
pueden provocar complicaciones impor-
tantes, que incluyen sangrado localizado,
trombosis y deterioro funcional, lo que
resalta la importancia de un diagndstico
y tratamiento oportunos para desarrollar
estrategias de manejo 6ptimas(23.24),

Diagnéstico
La ecografia Doppler

Es la técnica de eleccién para evaluar
MYV superficiales; es util para confirmar
el flujo lento e identificar la anatomia
de los vasos nutricios. Se caracteriza por
estructuras tubulares anecoicas con flujo
lento monofisico en el Doppler color.
También se pueden observar variacio-
nes, incluyendo lesiones hipoecoicas y
espongiformes heterogéneas y compre-
sibles con ausencia de flujo Doppler.
Los flebolitos calcificados secundarios
a trombosis se presentan como focos
hiperecoicos con sombra acustica pos-
terior(22,23),

RM

La RM es el método de referencia
para la evaluacién antes del tratamiento,
debido a que proporciona la mejor reso-
lucién para caracterizar el tamafio y
extension de las MV. Se caracterizan por

ser hipointensas enTle hiperintensas
en T2(22,23),

Biomarcadores

Las MV se asocian con trombosis
espontinea y trombdlisis, que se evi-
dencia por niveles elevados de dimero
D. Este biomarcador en pacientes con
anomalias vasculares confirma la presen-
cia de un componente venoso en el 95 %
de los casos. Identificarlo permite prever
el riesgo de un posible agravamiento a
una coagulopatia intravascular disemi-

nada (CID) con sangrado durante una
escisién quirdrgica y un consumo mar-
cado de plaquetas, factores de coagula-
cién y fibrinégeno(@2:23),

Diagnéstico histopatoldgico

Histolégicamente, se caracterizan
por canales venosos agrandados reves-
tidos por una capa aplanada de células
endoteliales rodeadas de escasas células
musculares lisas. El componente intersti-
cial consiste en tejido fibroso, que puede
incluir tejido adiposo y otros tipos de
células(3,24),

Radiografia y TC

Aunque no se utilizan rutinaria-
mente, las radiografias pueden ayudar
a evaluar la presencia de flebolitos,
sobrecrecimiento o subcrecimiento
6seo o general de tejidos blandos aso-
ciado, y puede sugerir diagnésticos mas
complejos, como sindromes de sobre-
crecimiento. La T'C se utiliza con poca
frecuencia debido a la preocupacién por
la radiacién ionizante, especialmente en
la poblacién pedidtrica. Generalmente,
se reserva para lesiones mds profundas
con riesgo de afectacién 6sea, y puede
visualizar flebolitos en lesiones que no
se evalian adecuadamente mediante eco-
grafia o radiografias(2.23),

Anélisis genético y molecular

Las MV son impulsadas principal-
mente por mutaciones somdticas post-
cigéticas, principalmente en los genes
TIE2 y PIK3CA. El estudio genético
mediante secuenciacién de dltima gene-
racién (NGS) es fundamental en lesiones
sindrémicas o complejas, ya que permite
confirmar el diagndstico molecular y
orientar las terapias dirigidas@4).

Tratamiento

Las MV rara vez remiten esponta-
neamente, tendiendo a aumentar de
tamafio y volviéndose sintomdticas con
el tiempo. Las indicaciones para el trata-
miento incluyen: inflamacién recurrente,
dolor, deformidad, tromboembolia o
interferencia con la actividad fisica y
estética(22,25,26),

Las estrategias actuales de trata-
miento se basan en un enfoque multi-
disciplinario que incluye embolizacién/
escleroterapia, terapia ldser, reseccién
quirdrgica y terapia molecular dirigida,
cada una con limitaciones especificas. En
la tabla IV se muestran las principales
formas de tratamiento para las MV.
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Tabla IV. Alternativas de tratamiento de malformaciones vasculares

Nuevas terapias

Tipo de
malformacion
vascular

Malformaciones
venosas

Intervencionismo
(embolizacion y
escleroterapia)

— Tratamiento de 1°
linea

— Se realiza puncién
directa con aguja
guiada por ecografia

— Agentes
esclerosantes: STS
1-3 %, etanol y
bleomicina

Cirugia

— Tratamiento de 2*
linea o adyuvante

— Enfoque multimodal

— Indicaciones: control
de tejido cicatricial
o residual tras
escleroterapia

— Monoterapia: solo las

lesiones seleccionadas

Laser

- Nd:YAG, CO,y PDL
(+/)

Sistémico

Sirolimus: inhibidor
de la via mTOR. Actda
como modificador de
la enfermedad (no
curativo). Reduce

el volumen de las
malformaciones,
aumenta niveles

de hemoglobina y
mejora funcion de la
coagulacion. Uso: MV
extensas o complejas
que no responden a
otras terapias

Alpelisib: inhibidor de
subunidad catalitica
de la fosfoinositido
3-quinasa (PI3KCA)
Dactolisib: inhibidor
dual de las vias PI3Ka.
y mTOR

Inhibidores de la
tirosina quinasa del
receptor especifico
del endotelio (TIE-2):
en fase de investigacion

Malformaciones
capilares
(MV0)

— Tratamiento de
eleccion: PDL

— Alternativas:
Nd:YAG, KTP e IPL

Sirolimus: usado en
casos complejos como
SWS “off label"

Alpelisib: en casos
asociados al espectro
PROS

Malformaciones
linfaticas

— Tratamiento de
eleccion en ML
macroquisticas

— Agentes
esclerosantes:
doxiciclina,
bleomicina, 0K-432,
STS y etanol

— Indicaciones:

ML microquisticas
localizadas

ML macroquisticas
con reseccion
completa

ML macroquisticas
con obstruccion

— ML macroquisticas:

— CO0, (del
componente
cuténeo
superficial)

— ML macroquisticas:

— Diodo, Nd:YAG

Sirolimus: ML
localizaciones
anatdmicas complejas
y cuando la cirugia

0 escleroterapia son
limitadas. No se
considera curativo

y puede producir

Alpelisib: surge como
alternativa prometedora
para ML complejas.
Fase de investigacidn
en Europa

Trametinib y
solumetinib: inhibidor
de MEK, podrian

anatémica recaidas utilizarse en el
» Fracaso de otras tratamiento de las CCLA
terapias
Malformaciones — Embolizacion: 1° — Indicada dnicamente — Combinacion de Talidomida: util — Reservadas para

arteriovenosas

linea de tratamiento.
Agentes mas usados:
NBCA, EVOH y alcohol
absoluto

— Escleroterapia:
con bleomicina o
doxiciclina; también
se puede utilizar
preoperatoriamente
para manejar la
enfermedad

cuando el nido puede
ser extirpado en su
totalidad (lesiones
focales con menos de
2 arterias nutricias)

PDL seguido de
laser Nd:YAG para
el componente
dérmico

en dolor cronico,
hemorragias
incoercibles y
ulceraciones. No
responden bien a
sirolimus

casos graves o ante el
fracaso del tratamiento
intervencionista
Alpelisib y trametinib
en fase de investigacion

CCLA: anomalia linfética de conduccion ventral; CO,: laser de didxido de carbono; EVOH: copolimero de alcohol etileno-vinilico; ML: malformacidn linfatica;
MV- malformacion venosa; MVO: mancha de vino de Oporto; NBCA: N-butil-cianoacrilato; Nd:YAG: neodymium-doped yttrium aluminium garnet; PDL: ldser

de colorante pulsado; PROS: espectro de sobrecrecimiento relacionado con PIK3CA;  STS: tetradecil sulfato de sodio; SWS: sindrome de Sturge-Weber.

Malformaciones capilares (MC)

Las MC son las marcas de nacimiento mas
comunes. Son facilmente reconocibles por
sus caracteristicas clinicas y por su per-
sistencia. Las manchas de vino de Oporto
se pueden confundir con las manchas sal-
mon y pueden asociarse con el sindrome
de Sturge-Weber.

Las MC son anomalias vasculares
constituidas por capilares y vénulas
ectdsicas con un revestimiento celular
perivascular engrosado en piel y/o muco-
sas. Tienen una prevalencia estimada de
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menos del 0,5 % en la poblacién general
y representan una de las marcas de naci-
miento m4s comunes(27.28),
Clinicamente, se manifiestan como
miculas eritematosas o violdceas, que,
presentes desde el nacimiento, crecen
proporcionalmente al desarrollo del
individuo27.28). Aunque pueden locali-
zarse en cualquier parte del cuerpo, pre-
dominan en cabeza y cuello, pudiendo
comprometer labios, encias y mucosas.
En la cara, suelen respetar la linea media
siguiendo una distribucién dermatomal;
sin embargo, en algunos casos, pueden

afectar a dermatomas vecinos(28,29),
Clasificadas actualmente dentro del
grupo de malformaciones vasculares de
flujo lento, las MC pueden presentarse
de forma aislada o como parte de sin-
dromes mds complejos; asociadas con
sobrecrecimiento o subcrecimiento u
otras malformaciones vasculares de flujo
ripido y lento(28-30),

En este articulo se describen el diag-
néstico y tratamiento de las MC de
mayor relevancia clinica y prevalencia
epidemiolégica: nevo simple (NS) y
mancha de vino de Oporto (SPW)(28).



Nevo simple (NS)
EINS es la MC mds comtin en recién
nacidos con una prevalencia de 82 %.

Diagnéstico

El diagnéstico es clinico. Se presenta
como una micula eritematosa, palida y
mal definida que se acentta con el llanto;
se localiza frecuentemente en glabela,
parpados superiores y nuca. La RM es
el método de referencia para la evalua-
cién del disrafismo, pero la ecografia
debe utilizarse como técnica de cribado
inicial en lactantes muy pequefios(27.28),

Tratamiento

No requiere tratamiento. Durante los
dos primeros afios de vida, el NS suele
atenuarse y, a menudo, desaparecer. Se
puede ofrecer tratamiento con ldser en
casos persistentes(27.28),

Mancha de vino de Oporto (MVO)

La MVO es la segunda MC mis
comun en la infancia, con una prevalen-
cia de aproximadamente el 0,5 %(28,29).
Se manifiestan como manchas sélidas de
tamafio y forma variables, con diferentes
tonos de rosa, rojo o violdceo. Pueden
aparecer en cualquier parte del cuerpo,
ya sea como lesiones pequefias o como
grandes manchas unilaterales con dis-
tribucién segmentaria y delimitacién en
la linea media(2®).

La ubicacién ayuda a predecir el
comportamiento clinico y el riesgo de
anomalias asociadas. Las extremidades
o el tronco suelen ser estables, mientras
que la MVO facial puede oscurecerse
con el tiempo, adquiriendo un color
vino de Oporto caracteristico. Aunque
las MVO faciales suelen presentarse
como marcas de nacimiento aisladas,
hasta un 10 % puede estar asociado con
el sindrome de Sturge-Weber (SWS). La
MVO puede coexistir con melanocitosis
dérmica (facomatosis cesioflamea) o con
nevo vascular mixto (nevo anémico)8).

Diagnéstico

El diagnéstico es fundamentalmente
clinico. No obstante, pacientes con riesgo
de SWS requieren protocolos especifi-
cos: todos los nifios con sintomas neu-
rolégicos deben ser evaluados. La RM
cerebral solo puede considerarse para el
cribado en ciertos nifios con MVO muy
extenso cuando se evalda un tratamiento
temprano antes de la aparicién de los sin-
tomas. Idealmente, esto deberia incluir
secuencias axiales T1y T2 (o recupe-
racién de inversién atenuada por fluido
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[FLAIR]) e imagenes ponderadas por
susceptibilidad (SWI).

En nifios asintomadticos, realizar
pruebas de imagen es controvertido. Se
puede considerar realizar una RM con
contraste a los 2 afios de edad, ya que una
RM normal a esta edad probablemente
descarta cualquier afectacién neurolégica
y puede ser tranquilizadora. Se debe
realizar una evaluacién oftalmoldgica a
todos los nifios en la primera infancia,
especialmente para descartar glaucoma.
Se recomienda un seguimiento posterior
alo largo de la vida.

El andlisis genético confirmard el
diagnéstico clinico mediante la iden-
tificacién de mutaciones somdticas en
GNAQ, GNAI11 y, ocasionalmente,
PIK3CA. Ademis, en pacientes con
sindromes de sobrecrecimiento es fun-
damental (como los asociados a MAP2K
y KRAS), ya que permite confirmar el
diagnéstico molecular y orientar las
terapias dirigidas(2”:28). En la tabla IV
se muestran las principales formas de
tratamiento para las MVO.

Malformaciones linfaticas (ML)

Las ML se detectan a menudo en la infan-
cia o mediante radiologia prenatal. Pueden
presentarse con diversos sintomas debido a
la compresion local, inflamacién y acumu-
lacién de liquido. El diagnéstico anatémico
incluye técnicas de imagen, como la eco-
grafia y la RM.

Las ML son anomalias infrecuentes
que se caracterizan por un desarrollo
anormal del sistema linfitico. Suelen
presentarse como estructuras quisticas
llenas de linfa de tamafio variable, cla-
sificindose como macroquisticas, micro-
quisticas o combinadas segtin el tamafio
y el nimero de quistesGY.

Las ML muestran una clinica hete-
rogénea, presentindose como una masa
blanda e incompresible o vesiculas de
color azulado. Aunque suelen ser asin-
tomdticas, pueden causar fuga linfética,
sangrado, infecciones o cuadros comple-
jos (enteropatia perdedora de proteinas,
derrames, reflujo quiloso, entre otros).
Pueden aparecer en cualquier parte del
cuerpo, desde las extremidades hasta las
cavidades abdominal o tordcicaG®1,32),

Diagnéstico
Ecografia

Es la técnica no invasiva de eleccién
para el diagndstico, permitiendo dife-
renciar ML macroquisticas (quistes ane-

coicos grandes, multiseptados) de ML
microquisticas (dreas s6lidas hipoecoicas
con pequefios quistes). En el Doppler,
se observa un flujo bajo o nulo, lo que la
diferencia de las malformaciones arte-
riovenosas. También es util para guiar
la escleroterapia, aunque pierde precisién
en lesiones profundas o que invaden
estructuras adyacentes®1.

RM

Ante lesiones profundas o dudas en
la ecografia, la RM ponderada en T2 es
el método de eleccién. Se utiliza como
herramienta para el mapeo anatémico
prequirdrgico o escleroterapia en ML
tordcicas y cervicales. La linfangiogra-
fia por RM facilita la visualizacién de
colectores linfiticos, troncos linfiticos
profundos, flujo de quilo y derivaciones
linfaticas. Ademds, permite la emboliza-
cién guiada de ML complicadas, como
en la anomalia linfitica de conduccién

central (CCLA)®1,33),

c

La TC se reserva para emergencias
cuando las RM no estdn disponibles,
siendo til para evaluar estructuras Gseas
adyacentes y detectar complicaciones
asociadas, como hemorragias e infeccio-
nes secundarias. Su uso estd limitado por
la radiacién ionizante, particularmente
en pacientes pedidtricos®Y.

Citologia mediante PAAF

Es el método de diagnéstico tisu-
lar mis utilizado. Permite diferenciar
quistes o pseudoquistes en 6rganos
parenquimatosos, neoplasias malignas
y teratomas®?),

Diagndstico histopatoldgico

Las ML superficiales pueden aso-
ciarse con hiperplasia epidérmica supra-
yacente e hiperqueratosis, requiriendo
biopsia para su diagnéstico. Histol6gi-
camente, se compone de canales dilata-
dos e irregulares de paredes delgadas con
material amorfo eosinéfilo. La inmuno-
histoquimica confirma el origen linfitico
mediante marcadores, como podoplanina
(D2-40), proteina Prospero Homeobox
1 (PROX1), factor de crecimiento endo-
telial vascular (VEGF) y receptor 1 de
hialuronano endotelial de vasos linfiticos

(LYVE-1)GD,

Analitica sanguinea
En ML complejas, el estudio de coa-
gulacién permite detectar coagulopatia
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intravascular localizada potencialmente
mortal. Se utilizan en el cribado estan-
darizado con tiempo de tromboplastina
parcial activada (TTPA), plaquetas,
fibrinégeno y dimero D. Ademas, se
realiza una evaluacién antes de la ciru-
gia, especialmente en el caso de quistes
de mayor tamafio®Y).

Anélisis genético y molecular

La NGS y la PCR han permitido
la deteccién de mutaciones somiticas,
principalmente en las vias PIK3/AKT/
mT'OR, destacando el gen PIK3CA en la
mayoria de las ML, asi como mutaciones

en el NRAS, HRAS y BRAF®3).

Tratamiento

El abordaje terapéutico de las ML
requiere un enfoque multidisciplinario
adaptado a la extensién y sintomatolo-
gia de la lesion. Las estrategias actuales
incluyen escleroterapia, terapia ldser y
reseccién quirdrgica. En ML comple-
jas o con afectacién sistémica, la terapia
molecular dirigida ha modificado el
prondstico, permitiendo un mejor con-
trol®4. En la tabla IV se muestran las
principales formas de tratamiento para

las ML.

Malformaciones arteriovenosas (MAV)

En cada paciente debe revisarse cuidado-
samente la presentacion clinica, hallazgos
ecograficos, RM, y angiografia digital, asi
como también la anatomia patolégica y
genética para evitar diagndsticos erroneos
y realizar el tratamiento adecuado con los
mejores resultados.

Las MAV son anomalias poco fre-
cuentes de alto flujo que representan el
1,5 % de las AV. Se originan por una
comunicacién anormal entre arterias y
venas con ausencia del lecho capilar. Si
bien la mayoria ocurren intracraneal-
mente (mds del 90 %), las MAV perifé-
ricas se sitdan frecuentemente en cabeza
(24,1 %) y cuello (47,4 %), seguido de
extremidades (28,5 %).

A pesar de que estdn presentes al
nacer, rara vez se evidencian en esa etapa
y es en la pubertad donde, debido a esti-
mulos hormonales, suelen manifestarse
en el 80 % de los casos. Clinicamente,
se presenta como una masa subcutinea
pulsdtil con aumento de temperatura
local acompafiado de frémito y/o soplo
a la auscultacién; se pueden observar
telangiectasias asociadas y decoloracién
de piel o mucosas. La piel suprayacente
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puede tener una apariencia normal o
parecerse a una MC. Las MAV en
extremidades suelen asociarse con dis-
crepancias entre longitud y tamafio de
los miembros. El dolor local también
debe evaluarse.

Las MAV de causas genéticas, las
asociadas a sindromes y MAV intracra-
neanas no se abordardn en este articulo

Diagnostico

Las lesiones subcutdneas no son evi-
dentes a simple vista y, frecuentemente,
son los padres del paciente quienes cons-
tatan el aumento progresivo de tamafio
desde el nacimiento o en los primeros
afios de vida. Las imdgenes juegan un
rol importante en el diagndstico, per-
miten una apropiada definicién de su
angioarquitectura y una confirmacién
del diagnéstico.

Ecografia Doppler

La ecografia Doppler a color es el
primer estudio de imdgenes a realizar y
muestra un flujo diastélico elevado con
una arterializacién de la vena de drenaje.
En la ecografia en escala de grises, se
observan numerosos vasos, arterias y
venas agrandados sin una masa de tejido
bien definida. La TC es muy util, en
especial cuando las lesiones afectan el
hueso.

RM

La RM es adecuada para conocer la
afectacién de los tejidos blandos en las
MAV subcutineas. Se observan arterias
y venas agrandadas con vacio de sefial
en la secuencia de eco potenciada en T1

yT2.

Angiografia

La angiol'C y las angioRM son utiles
para determinar la angioarquitectura. La
angiografia es el método de referencia,
ya que permite la identificacién del nido
y de los vasos especificos involucrados, y
también se puede realizar para planificar
el tratamiento. La angioarquitectura de
las MAV de cabeza y cuello es frecuen-
temente difusa, compuesta por fistulas
arteriovenosas y arteriolovenulares, y
tejido normal interpuesto; tienden a
progresar en el tiempo, generan hemo-
rragia y necrosis en los tejidos afectados.
Su regresién espontinea es extremada-
mente rara.

Diagndstico histopatologico
El diagnéstico se realiza por clinica
y estudios de imdgenes; por esta razén,

la biopsia no es un evento frecuente ni
recomendable. El examen histopatolégico
suele tener bordes irregulares y mal defi-
nidos, donde se evidencian abundantes
vasos desproporcionadamente grandes
de tipo arterial o venoso. Por lo general,
no hay tejidos normales interpuestos. Es
comun la presencia de vasos con dilata-
ciones aneurismaticas por degeneracién
secundaria de su pared displdsica. Las
luces son redondeadas u ovaladas, de
paredes delgadas o gruesas. La distribu-
cién es azarosa en los tejidos y el estroma
circundante puede contener fibrosis.

Anélisis genético y molecular

La NGS y la PCR han identificado
mutaciones somdticas de ganancia de
funcién, principalmente en las vias
RAS/MAPK/ERK. Asimismo, se han
descrito mutaciones en KRAS, BRAF
y, en el contexto de MAV, mutaciones
germinales o somdticas complejas en

RASA1 o EPHB4G5,

Funcio6n del pediatra
de Atencién Primaria
El pediatra de Atencién Primaria (AP)

constituye el eje estratégico en el abor-
daje de las anomalias vasculares, actuando
como filtro para discernir lesiones benig-
nas y aquellas que revisten casos graves
y complejos. Su intervencién es deter-
minante para diferenciar entre tumores
vasculares, como el HI, y malformaciones
vasculares de alto o bajo flujo().

En el caso de HI, el pediatra debe
identificar precozmente HI de alto
riesgo y usar herramientas como la escala
de IHRes: una puntuacién mayor a 4 o el
riesgo de compromiso funcional/estético
limita su funcién, exigiendo la deriva-
ci6n a centros especializados, idealmente
antes de las 5 semanas de vida. En el caso
de las malformaciones vasculares, su rol
es detectar signos de alto flujo (frémito,
calor) y sospechar fenotipos relaciona-
dos con sindromes complejos asociados
a sobrecrecimiento(35),

La gestién del pediatra se basa en
coordinar la derivacion del paciente a
centros especializados mediante infor-
mes técnicos y registros fotogrificos,
facilitando el diagnéstico y el inicio de
farmacoterapia. Una vez concluido el
tratamiento sistémico y/o quirdrgico,
el paciente regresa al seguimiento con el
pediatra de AP, que vigila posibles recu-
rrencias o cualquier otra complicacién,
asi como el acompafiamiento a los padres



o cuidadores para gestionar el impacto
emocional y la adherencia a largo plazo
en caso de anomalias sindrémicas o com-
plejas(:6:35),
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Caso clinico

Paciente masculino de 11 afios de edad que fue traido a consulta por lesiones de tipo mancha en cara y antebrazo.
El paciente no presentaba antecedentes médicos personales de interés.

A la exploracioén, se observan multiples maculas eritematoviolaceas de morfologia redondeada u ovalada; una de 3 cm de
diametro aproximadamente, que se extiende en region zigomatica hasta regién preauricular derecha (Fig. 1) y otra de menor
didametro en antebrazo (Fig. 2). También se visualiza la presencia de un halo blanquecino periférico (isquémico) en varias
de las lesiones, manchas de Bier en dorso de ambas manos (Fig. 3) y pequefas telangiectasias puntiformes en el borde
bermellén superior e inferior (Fig. 4). Resto de la exploracién por aparatos, incluyendo auscultacién cardiaca y palpacién
abdominal, dentro de la normalidad. No se objetivan soplos ni asimetrias en el crecimiento de las extremidades.

Pruebas complementarias: analitica de sangre: hemograma, bioquimica, iones, funcién hepatica, renal y estudios de
coagulacion dentro de los valores de referencia; ecografia Doppler de lesiones cutaneas: muestra un discreto aumento de la
vascularizacién en la dermis superficial sin evidencia de derivaciones arteriovenosas de alto flujo en dichas localizaciones;
resonancia magnética (RMN) craneal: normal; estudio genético: detecté una mutaciéon en EPHB4, confirmando el diagnéstico
de sindrome CM-AVM2.

Orientacion diagnéstico-terapéutica: el diagnostico definitivo es sindrome de malformacién capilar-malformacion
arteriovenosa tipo 2 (CM-AVM2). El paciente presenta las malformaciones capilares atipicas (con halo isquémico) caracteristicas
de esta entidad, manchas de Bier y telangiectasias. Se pauté seguimiento estrecho y asesoramiento genético familiar.

Figura 1. Mancha
eritematoviolacea de
configuracién geografica
en regién zigomatica y
preauricular derecha.

Figura 2. Macula
hiperpigmentada
en antebrazo.

Figura 3. Multiples méaculas hipopigmentadas irregularmente Figura 4. Telangiectasias en borde de bermellén superior
redondeadas de bordes difusos de pequefio tamafio en el dorso e inferior.

de ambas manos que se acentlan cuando el paciente se encuentra

en bipedestacion.
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7 Cuestionario de Acreditacion

Los Cuestionarios de Acreditacién de los temas de Formacidon Continuada se realizaran “on line” a través de la web:
www.sepeap.org y www.pediatriaintegral.es. Para la obtencion de los créditos de formacion médica continuada (CEP-DPC/

ECMECs) avalados por SEAFORMEC, los participantes deberdn ser socios de SEPEAP, cumplir con el 100 % del tiempo
minimo establecido, superar el 80 % del test de evaluacion y cumplimentar la encuesta de satisfaccion dentro del plazo
establecido por la entidad acreditadora. Se podran realizar los cuestionarios de acreditacion de los diferentes numeros de
la revista durante el periodo sefialado en el cuestionario “on-line”. Los créditos de formacion continuada no son aplicables
a los profesionales que estén formdndose como especialistas en Ciencias de la Salud.

Diagnéstico y tratamiento
de las anomalias vasculares

9.

10.

11.

¢Cémo CLASIFICA la Sociedad
Internacional para el Estudio de
Anomalias Vasculares (ISSVA)
las anomalias vasculares, segin la
actualizacién de 2025?

a. Tumores vasculares, malforma-
ciones vasculares y anomalias
vasculares potencialmente tnicas
(PUVA).

b. Anomalias capilares, venosas,
linfaticas y mixtas unicamente.

c. Hemangiomatosis neonatal,
tumores de partes blandas y dis-
plasias vasculares primarias.

d. Hemangiomas infantiles, mal-
formaciones de flujo rdpido y
malformaciones de flujo lento.

e. Lesiones proliferativas, lesiones
involutivas y lesiones estdticas
congénitas.

En el tratamiento sistémico de los

hemangiomas infantiles (HI) con

riesgo de complicaciones, scudl es el

PROTOCOLO de dosificacién de

mantenimiento para el propranolol

oral?

a. 2-3 mg/kg/dia, dividido en
2 dosis.

b. 10 mg/m2 de superficie corporal,
ajustada por niveles séricos.

c. 1 mg/kg/dia, en una dosis Gnica
matutina.

d. 5 mg/kg/dia, ajustada semanal-
mente segun el peso.

e. 0,5 mg/kg/dia, administrada

exclusivamente durante la noche.

¢Qué HALLAZGOS enla prueba
de laboratorio son altamente indica-
tivos de un componente venoso en
una malformacién vascular?

a. Elevacién de la enzima conver-

tidora de angiotensina (ECA).
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12.

13.

b. Aumento marcado de la proteina
C reactiva.

c. Niveles elevados de dimero D.
d. Presencia de anticuerpos GLUT-1.

Trombocitosis persistente por
encima de 50.000 cel/pL.

¢Cudl es el marcador inmunohisto-
quimico MAS FIABLE para con-
firmar el diagnéstico de un heman-
gioma infantil (HI) y diferenciarlo
de otros tumores vasculares?

a. TIE2.

b. Podoplanina (D2-40).
c. Dimero D.
d. PROX1.

e. GLUT-L

Segun las recomendaciones para
el pediatra de Atencién Primaria,
¢CUANDO debe derivarse a un
lactante con un hemangioma a un
centro especializado?

a. Unicamente después del primer
afio de vida, una vez iniciada la
fase de involucién.

b. Inmediatamente al nacer, sin
importar el tipo o localizacién
de la mancha.

c. Solo si la lesién no ha desapa-
recido espontdneamente a los 4
afios de edad.

d. Idealmente, entre las 4 a 6 sema-
nas de vida, especialmente si pre-
senta factores de alto riesgo.

e. Cuando el paciente alcance el
peso minimo de 10 kg para tole-
rar el propranolol.

Caso clinico

14.

Respecto al diagnéstico diferencial,
¢cudl es la entidad clinica con la que
el sindrome CM-AVM por muta-
cién en EPHB4 presenta MAYOR
solapamiento fenotipico?

a. Sindrome de Sturge-Weber.

15

16.

b. Telangiectasia hemorrdgica
hereditaria (sindrome de Rendu-

Osler-Weber).
Sindrome de Klippel-Trenaunay.

oo

. Malformacién capilar-gloman-
giomatosis.

e. Sindrome de Gorlin.

. ;Cuil de los siguientes hallazgos

en la exploracién fisica es MAS
SUGESTIVO de CM-AVM (espe-
cialmente el tipo 2) frente a una mal-
formacién capilar comin (mancha
de vino de Oporto)?

a. Mancha eritematosa extensa que
respeta la linea media facial.

b. Miculas rosadas pequefias con
un halo blanquecino periférico.

c. Hipertrofia ésea y de tejidos
blandos de la extremidad afecta.

d. Presencia de multiples pdpulas de
aspecto purpurico.

e. Localizacién exclusiva en el
territorio de la rama oftdlmica
del trigémino.

Trasla confirmacién diagnéstica de
un paciente pedidtrico con sindrome
CM-AVM2 (EPHB#4), ;cuil es la
medida de manejo MAS IMPOR-
TANTE recomendada por las guias
clinicas actuales?

a. Tratamiento inmediato de todas
las lesiones cutineas con laser de
colorante pulsado.

b. Realizacién de angio-RMN
cerebral y vertebral para cribado
de malformaciones arterioveno-
sas de alto flujo.

c. Administracion profilactica de
inhibidores del TNF-alfa.

d. Biopsia de todas las maculas
cutdneas para descartar hamar-
tomas foliculares.

e. Reposo absoluto para evitar la
rotura de posibles vasos telan-
giectdsicos.
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