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Resumen

Introducién. El sindrome de PHACES asocia un hemangioma seg-
mentario craneo-facial con malformaciones cerebrales; anomalias vas-
culocerebrales, defectos cardiacos, alteraciones oculares o disrafismo
ventral. El objetivo de este estudio es analizar nuestra experiencia en
relacion con este sindrome.

Material y método. Estudio retrospectivo de los casos atendidos
en nuestra unidad en el dltimo afio.

Resultados. Se trataron 4 casos; 3 nifias y 1 nifio. Ademds del
hemangioma segmentario, presentaron: 3 malformaciones vasculares
cerebrales; 2 cardiopatias estructurales; 2 malformaciones cerebrales,
1 microftalmia. No se encontraron defectos ventrales. Un caso recibié
tratamiento con dos ciclos de metilprednisolona intravenosa y predni-
sona oral, con respuesta favorable; dos casos recibieron tratamiento ini-
cial con prednisona oral seguido de propanolol oral en pauta ascenden-
te hasta 2 mg/kg/dfa, consiguiéndose tanto la detencion del crecimien-
to tumoral como regresion de la lesién, con muy buena tolerancia. Una
paciente de 7 afios ha sido tratada con ldser de colorante pulsado en las
lesiones residuales.

Conclusiones. Ante un hemangioma cervicofacial segmentario
es necesario realizar un estudio diagnéstico completo para descartar
la presencia de malformaciones asociadas al sindrome PHACES.

El abordaje multidisciplinar del paciente por parte de un equipo de
expertos favorece una intervencion precoz y mejora el prondstico.

El propranolol constituye una alternativa terapéutica prometedora

PALABRAS CLAVE: PHACE; PHACES; Hemangioma segmentario; Pro-
pranolol.

PHACES SYNDROME

ABSTRACT

Introduction. PHACES syndrome associates a segmental facial
hemangioma with cerebral malformations, aortic branches/cranial arter-
ies anomalies, cardiac defects, eye anomalies or ventral wall defects.
The aim of this study is to analyze our experience with this syndrome.
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Material and metods. Retrospective study of the cases seen at our
unit in the last year.

Results. We treat 4 cases; 3 girls and 1 child. Besides the segmen-
tal hemangioma they presented: 3 vascular cerebral malformations; 2
structural cardiopathies; 2 cerebral malformations, 1 microftalmia. We
did not find ventral wall defects. A case received treatment with two
cycles of metilprednisolone i.v. and oral prednisone, with favourable
course; two cases received initial treatment with oral prednisone con-
tinued of oral propanolol in rising pattern up to 2 mg/kg/day, Obtain-
ing both the detention of the tumour growth and regression of the lesion,
with very good tolerance. A 7-year-old patient has been treated with
colouring pulse laser for her residual lesions.

Conclusions. When we see a segmental facial hemangioma we
must perform a wide diagnostic study in order to discard a PHACES
syndrome.

Multidisciplinar approach to the patient by a wide expert’s group
gets an earlier diagnose and improves the outcome.

Propranolol is a promising therapeutic alternative
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INTRODUCCION Y OBJETIVOS

El Sindrome de PHACES, descrito por primera vez por
Pascual-Castroviejo en 1978 y nombrado como PHACE por
Frieden et al. en 1996®, es un acrénimo en ingles de malfor-
maciones de la fosa Posterior (o cerebrales en general),
Hemangioma segmentario cervicofacial, malformaciones
Arteriales cerebrovasculares, defectos Cardiacos o de los gran-
des vasos, anomalias oculares (Eye defects) y defectos ester-
nales (Sternal cleft) o de la linea media supraumbilical. Bas-
ta la presencia del hemangioma cervico-facial y una sola de
las malformaciones nombradas para diagnosticar el sindro-
me®. Algunos pacientes asocian alteraciones tiroideas.

Parece ser de predominio femenino, y afectar al 2,3%
de los pacientes con hemangiomas y al 20% de los pacien-
tes con hemangiomas faciales segmentarios, siendo de una
frecuencia al menos igual al sindrome de Struge-Weber®.

Hemos pretendido analizar nuestra experiencia con este
sindrome.
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Tabla I

Sexo Edad P H A C E §
Caso I Mujer 45 dias SI,S2 + +
Casoll Hombre 4semanas + S1,S2 +
CasoIll Mujer 4 meses S1 +
Caso IV Mujer 7anos + SI1,S2 + +
MATERIAL Y METODOS

Hemos realizado un estudio descriptivo retrospectivo de
los pacientes que presentaron este sindrome entre los pacien-
tes atendidos en la unidad de anomalias vasculares de nues-
tro centro entre abril de 2008 y abril de 2009. El despistaje
de casos se realizd entre los pacientes que presentaban heman-
giomas facial segmentario. Como hemangioma facial seg-
mentario consideramos los hemangiomas que se extienden
a lo largo de, al menos, la mayor parte de un segmento facial
(S1: frontotemporal, S2: maxilar, S3: mandibular y S4: fron-
tonasal) que se corresponden con los primordios embrinarios
faciales®.

RESULTADOS

Entre 14 pacientes atendidos con hemangiomas segmen-
tarios faciales, diagnosticamos cuatro casos de sindrome de
PHACES (resumen en Tabla I).

Caso 1

Nifia de 45 dias con un hemangiomas en S1y S2 izquier-
das, miembro superior y hemitérax izquierdo y regién lum-
bar. En la ecocardiografia se detecté una comunicacion inter-
ventricular (CIV) muscular y la angiorresonancia puso de
manifiesto la aplasia de la carétida interna izquierda e hipo-
plasia de la arteria vertebral derecha. Ante la oclusién del
eje visual izquierdo, se inici6 tratamiento del hemangioma
con dos bolos de corticoides i.v. (metilprednisolona intra-
venosa 30 mg/kg/dia, 3 dias al mes) seguidos de predniso-
na oral (4 mg/kg/dia en pauta descendente), con respuesta
favorable.

Caso 2

Varén de 4 semanas que presenta un hemangioma facial
en S1y S2 derechas, alargado hacia zona temporoccipital.
La RM cerebral manifiesta una hipoplasia cerebelosa de
ambas arterias vertebrales y de la arteria basilar. El heman-
gioma facial presenté un crecimiento progresivo, ocultan-
do el ojo derecho, por lo que se inici6 tratamiento con pred-
nisona oral (3 mg/kg/dia), con escasa mejorfa. Se inicid tra-
tamiento con propranolol oral en dosis ascente hasta 2
mg/kg/dia, consiguiendo una espectacular mejoria de la lesion
(Figs. 1,2y 3).
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Figura 1. Caso 2 al diagndstico.

Figura 2. Caso 2 alos 15 dfas de tratamiento con propranolol.

Caso 3

Nifia de cuatro meses con hemangioma que afecta a los
segmentos S1y S2 (parcialmente) derechos. En la ecocardio-
grafia presenta una CIV perimembranosa y un foramen oval
permeable. Por obstruccion parcial del eje visual derecho si
inici6 tratamiento con prednisona como en el caso anterior, e
igualmente por falta de respuesta se cambi6 a propranolol a
las mismas dosis con idéntico resultado.
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Figura 3. Caso 2 a los 3 meses de tratamiento con propranolol.

Caso 4

Nifa de 7 afios derivada a nuestra consulta por lesiones
residuales de un hemangioma segmentario facial (S1y S2
derechas) que habia sido tratado previamente con corticoides
orales. En la RM cerebral se confirma la microftalmia dere-
cha, hipoplasia cerebelosa derecha y una malformacion arte-
riovenosa dependiente de la arteria cerebral posterior dere-
cha. Se le aplicaron dos sesiones de laser colorante pulsado,
con una mejoria apreciable de su aspecto.

CONCLUSIONES

Entre los pacientes estudiados, hemos encontrado un
28,5% de casos de sindrome PHACES, aunque no podemos
considerar una muestra representativa de la sociedad, al ser
solo los pacientes derivados a nuestra unidad, de reciente cre-
acion. Nuestros pacientes presentaron sobre todo anomalias
cerebrovasculares y cardiovasculares asociadas. No hemos
encontrado defectos de linea media anterior. La mayor pre-
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valencia del sexo femenino concuerda con lo descrito previa-
mente en la literatura.

Creemos que ante un hemangioma cervicofacial seg-
mentario es necesario realizar un estudio diagndstico com-
pleto (exploracién fisica exhaustiva, examen oftalmol6gi-
co, estudio tiroideo, ecografia abdominal, ecocardiografia,
RM craneal y angioRm de crdneo y cuello) para descartar
la presencia de malformaciones asociadas al sindrome PHA-
CES, pues sospechamos que la incidencia entre estos pacien-
tes es alta.

El abordaje multidisciplinar del paciente con anomalias
vasculares por parte de una unidad integrada por diferentes
especialistas (dermat6logo, cirujano pedidtrico, pediatra,
oftalmélogo, radidlogo...) favorece un diagndstico e inter-
vencion precoz y mejora el prondstico del conjunto de estos
pacientes, especialmete los que presentan asociaciones sin-
drémicas.

El propanolol, cuyo uso para el tratamiento de hemangio-
mas fue descrito a mediados de 20087, constituye una nue-
va alternativa terapéutica prometedora, que hemos aplicado
en estos y otros pacientes.
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