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Resumen

La displasia mesenquimal placentaria (DMP) es una rara patologia que afecta al desarrollo de la
vascularizacién placentaria y condiciona la aparicién en el recién nacido de hamartomas hepaticos y
alteraciones hematoldgicas, asociandose ademas en 1 de cada 4 casos al desarrollo del sindrome de
Beckwith-Wiedemann (BWS), con la que comparte un origen genético comun. Presentamos el caso de un
recién nacido afectado de BWS asociado a DMP, que ademas de los hamartomas hepaticos descritos en
la bibliografia, presenté como hallazgo casual lesiones hepaticas de tipo sélido con diagnéstico
anatomopatolégico de hemangiomas hepaticos con marcador Glut-1 positivo, molécula con implicaciones
en la respuesta terapéutica y el pronéstico a largo plazo de estas lesiones. El tratamiento con propranolol
es efectivo en estos casos, ya que consigue disminuir el tamafio de las lesiones, como en el caso que
presentamos.
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Abstract

Title: Hepatic hemangiomas and hamartomas in children with Beckwith-Wiedemann syndrome associated
with placental mesenchymal dysplasia

The placental mesenchymal dysplasia (DMP) is a rare disease that affects the development of placental
vascularization and conditions the appearance of liver hamartomas and blood disorders in newborns. In
addition it is associated with Beckwith-Wiedemann syndrome (BWS) in 25% of the cases, sharing a

common genetic origin. We report a case of both entities (DMP and BWS) in a male newborn, who
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developed not only liver hamartomas as described in the literature but also liver hemangiomas with
positive marker Glut-1 as a new finding; this molecule is related to a better therapeutic response and long-
term prognosis. The patient recieved treatment with propranolol with successfull reduction of the lesions
size.
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Introduccion

La displasia mesenquimal placentaria (DMP) es una rara entidad (0,02%) descrita recientemente (1991),
provocada por una proliferacion andémala de la vascularizacién de la placenta que condiciona el desarrollo
de placentomegalia y ofras alteraciones placentarias similares a la mola hidatidiforme parcial, pero con
normal desarrollo del trofoblasto y viabilidad fetal'. Esta descrita su asociacién a la presencia de retraso
del crecimiento intrauterino, preeclampsia, prematuridad, hamartomas hepaticos fetales, alteraciones
hematoldgicas en el recién nacido y sindrome de Beckwith-Wiedemann (BWS) en el 25-30% de los
casos'2, Algunos estudios recientes describen un origen comun de la DMP y el BWS, basandose en
alteraciones genéticas del cromosoma 11p152. Otros autores sugieren la implicacion del cromosoma X, lo

que explicaria el claro predominio de esta anomalia por el sexo femenino (3,6/1)2.

Caso clinico

Presentamos el caso de un recién nacido pretérmino de 31 semanas y 2.140 g de peso, con diagnéstico
ecografico prenatal en la semana 29 de placentomegalia, deteccidon de vesiculas en la cara fetal
placentaria, 2 lesiones quisticas hepaticas fetales y un aumento de velocidad de flujo en la arteria
cerebral media sugestivo de anemia fetal. Se indicd una cesarea urgente por preeclampsia grave y riesgo
de pérdida de bienestar fetal, y el recién nacido fue ingresado en la seccion de neonatologia por
presentar una hipoglucemia grave refractaria a suplementos de glucosa oral, anemia grave (hemoglobina
5 g/dL) y trombopenia moderada (recuento de plaquetas de 70.000/uL). ElI examen patoldgico de la
placenta informé un diagnostico de DMP. En el examen fisico, el paciente presentaba un soplo 2/6,
hepatomegalia de 3 cm y anomalias malformativas compatibles con un BWS, que consistian en
hemihipertrofia de la cara y la pierna izquierdas, macrosomia y macroglosia. La evolucién clinica fue
favorable tras corregir las alteraciones hematologicas con transfusiones de hemoderivados y lograrse la
correccion de la hipoglucemia después de varios dias de tratamiento con diazésido. El paciente fue
evaluado en el departamento de genética clinica por sospecha de BWS, que fue confirmado
posteriormente. El examen cardiologico, que incluia la realizacion de una ecocardiografia, mostro la
presencia de 2 comunicaciones interventriculares musculares y una fosa oval permeable. Se document6
la elevacion moderada de alfa-fetoproteina sérica (AFP-S) hasta un maximo de 405.000 ng/mL. Durante
su seguimiento ecografico se detecté a las 2 semanas de vida la aparicion de 4 nuevas lesiones

hepaticas sélidas, que coexistian con las lesiones quisticas descritas en la ecografia prenatal.
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La resonancia magnética abdominal obligd a considerar el diagndstico de hamartomas mesenquimales
para las lesiones quisticas y descartar un posible hepatoblastoma como responsable de las lesiones
solidas. A los 23 dias de vida se realizd una laparotomia subcostal derecha y una reseccion del segmento
I, incluida una lesion nodular sélida presente en su interior. El examen patolégico informé un diagnéstico
de hemangioma con resultado positivo para el marcador Glut-1. Posteriormente, se indic6 tratamiento con
propranolol sin que el recién nacido presentara complicaciones metaboélicas ni hemodinamicas. El
paciente sigue revisiones periddicamente con controles de imagen y monitorizacién de la AFP-S, y

presenta una evolucion favorable con disminucion del tamafio de las lesiones.

Discusion

El BWS es una rara entidad con un origen esporadico en el 85% de los casos y herencia familiar en el
15%. Constituye la forma més severa del espectro de alteraciones asociadas a la mutaciéon del
cromosoma 11p158. Su diagnéstico se basa en criterios clinicos, destacando la macrosomia, la
macroglosia, las alteraciones de la pared abdominal, las malformaciones renales y cardioldgicas y la
hemihipertrofia. Los pacientes afectados de BWS muestran un importante incremento de la
susceptibilidad al desarrollo de tumores embrionarios (riesgo del 7,5%) en la primera década de vida, y
los mas frecuentes son el hepatoblastoma y el tumor de Wilms3, Por ello, resulta obligado en estos
pacientes realizar un programa de diagnostico precoz con monitorizacion de la AFP-S y la realizacion de
una ecografia hepatica y renal.

Aunque también se ha descrito la aparicion de otros tumores, como el rabdomiosarcoma, el
neuroblastoma y los carcinomas adrenocorticales, la presencia de tumores vasculares hepéticos en estos
nifios es mucho mas rara*. EI hemangioma hepatico infantil es el tumor vascular hepatico mas frecuente
en la infancia, y supone el 12% de los tumores sélidos hepaticos. El 85% se diagnostica durante los 6
primeros meses de vida y su presentacion tipica es la masa abdominal®. En los ultimos afios se ha
utilizado para la clasificacion de estos tumores el marcador Glut-1, proteina que permite distinguir los
hemangiomas hepaticos de otras anomalias vasculares no tumorales (malformativas), cuya historia
natural no muestra la tendencia a la involucién de manera espontanea tipica de muchos hemangiomas®.
Ademas, un resultado positivo para Glut-1 permite considerar un ensayo terapéutico farmacologico

(propranolol) para ciertos casos’.
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