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Resumen Abstract

El sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber es una Klippel-Trenaunay-Weber syndrome is a rare
malformacién vascular congénita poco frecuente. congenital vascular malformation. Its characterized
Estd caracterizada por una triada de by a triad of clinical manifestations that includes
manifestaciones clinicas que comprende una venular, lymphatic, and venous vascular
malformacion vascular venular, linfatica y venosa, malformation, together with skeletal hypertrophy,
junto con hipertrofia esquelética; aumento de tejidos soft tissue enlargement of one or more limbs, and
blandos de uno 0 mas miembros; y la presencia de presence of arteriovenous fistulas. We present the
fistulas arteriovenosas. Se presenta el caso de una case of a 5-year-old girl who was confirmed by
nifia de 5 afios de edad, a quien se le confirmé por clinical and imaging findings to have
hallazgos clinicos e imagenolégicos un sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber syndrome. This is a rare,
Klippel-Trenaunay-Weber. Esta es una enfermedad infrequent disease with a not well-defined genetic
rara, poco frecuente, con un patrén de herencia inheritance pattern that requires multidisciplinary
genética no bien definido, que necesita de un management. The treatment of choice is the
manejo multidisciplinario. El tratamiento de eleccidon symptomatic clinic, focused on avoiding disability,

es el clinico sintomatico, enfocado a evitar la improving functional capacity, quality of life and
discapacidad, mejorar la capacidad funcional, preventing complications. The case is presented due
calidad de vida y prevenir complicaciones. Se to the infrequent nature of this condition to show its
presenta el caso por lo poco frecuente del follow-up and also for teaching purpose.
padecimiento para mostrar su seguimiento y

ademas con fines docentes. Key words: rare diseases, pediatric, case reports
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INTRODUCCION

Las anomalias vasculares congénitas son dificiles
de clasificar. De acuerdo a la Sociedad
Internacional para el Estudio de Anomalias
Vasculares, el sindrome de
Klippel-Trenaunay-Weber, se caracteriza por
manchas del vino de Oporto, venas varicosas e
hipertrofia ésea o de tejidos blandos y otras
anomalias vasculares como fistulas
arteriovenosas, la presencia de solo dos de los
elementos antes mencionadas se puede hacer
diagndstico de este sindrome.®”)

El sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber (SKTW)
fue descrito inicialmente en 1900 por los
investigadores Maurice Klippel y Paul Trénaunay
bajo el nombre de nevus varicoso
osteohipertrofico. Posteriormente en 1918,
Parkes Weber describié otros tres pacientes con
los mismos hallazgos clinicos asociados a fistulas
arteriovenosas profundas por lo que se reservé
para estos casos el nombre de sindrome de
Klippel-Trenaunay Weber."V

La patogenia de esta entidad no estd clara.
Existen varias teorias para explicarla: la
alteraciéon en el mesodermo fetal, se cree que se
produce por un desorden del desarrollo
embrionario de los tejidos mesodérmicos en el
feto, que afecta a las lineas angioblastica,
linfobldstica y osteoblastica, o que se deba a un
dafio intrauterino que origina dilatacion de las
anastomosis arteriovenosas. Otra teoria postula
que la obstruccién y/o atresia venosa profunda
causa hipertensién venosa crénica, y como
resultado, aparecen en manchas vino do Oporto,
varices e hipertrofia de los miembros.®

El gen VG5Q lo codifica y controla el crecimiento
de los vasos sanguineos, la supresién de este
gen inhibe la formacién de los vasos sanguineos,
definiéndose dos defectos genéticos de VG5Q el
primero es una mutacién de translocacién
incrementando su transcripcién, la segunda es
en el alelo E 133k encontrado en 5 pacientes con
diagnéstico del SKTW.*2?

El sindrome de Klippel-Trenaunay -Weber tiene
una baja incidencia de 1 en 100,000 recién
nacidos, ocurre en forma esporadica, a pesar de
que algunos casos familiares se hayan relatado,
sin predileccién por sexo ni etnias.®

La enfermedad tiene una expresiéon clinica
variable, con gran diversidad de fenotipos con
malformaciones asociadas. La severidad puede

ser clasificada en funcién del tipo de displasia de
los vasos sanguineos implicados.“*

El sindrome generalmente se identifica después
del nacimiento. Es importante obtener un
diagnoéstico rapido y preciso, asi como una
atenciéon médica adecuada, para tratar los
sintomas y evitar complicaciones. Aunque no
existe una cura para este sindrome, el objetivo
del tratamiento es aliviar los sintomas y prevenir
complicaciones.

Las complicaciones del sindrome de
Klippel-Trenaunay-Weber pueden deberse al
desarrollo anormal de los vasos sanguineos, los
tejidos blandos, los huesos y el sistema linfatico.
Estas pueden incluir lo siguiente: complicaciones
de la mancha en vino de Oporto, malformaciones
venosas, crecimiento excesivo de huesos y de
tejido blando, malformaciones del sistema
linfatico y dolor crénico.

Se presenta el caso por lo poco frecuente de este
padecimiento para mostrar su seguimiento y
ademas con fines docentes.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta el caso de una paciente de 5 afios
de edad, sin antecedentes patoldgicos familiares,
que presentd desde el nacimiento una extensa
mancha color rojo-vino localizada en el miembro
inferior izquierdo. Inicialmente se le diagnosticé
como hemangioma vascular, sin otros datos de
interés.

Durante el primer afio de vida, con el inicio de la
deambulacién se constatdé asimetria y aumento
de volumen del miembro inferior izquierdo.
Luego durante la primera infancia la paciente
presentd molestias en el miembro inferior
izquierdo a nivel de pie y tobillo sobre todo al
caminar, con dificultad para realizar actividades
propias de esa edad como saltar y con el
antecedente de presentar cuadros de celulitis en
el miembro en varias ocasiones.

La paciente acudié al Hospital Pedidtrico
Universitario Paquito Gonzéalez Cueto, en la
exploracién fisica se constaté una extensa
mancha rojo-vino homogénea, bien definida, de
limites irregulares, que no desaparecia a la
digito-presién, no dolorosa a la palpacién, que
recorria la extremidad inferior izquierda con
localizacién en la regién antero-posterior con
thrill palpable en todo el trayecto venoso,
compatible con un hemangioma con pulsos
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perifericos presentes, buen llenado capilar y
movilidad conservada de la extremidad, asociada
a la presencia de asimetria de ambos miembros
inferiores con aumento de largo del miembro

inferior izquierdo y aumento de volumen de los
tejidos blandos de dicha extremidad de
consistencia blanda, suave a la palpacién y no
era dolorosa. (Figs. 1Ay B).

Exdmenes complementarios

Los examenes hematoldégicos
(eritrosedimentacion, conteo de reticulocitos,
conteo de plaquetas, coagulograma), quimica
sanguinea se encontraron dentro de rangos
normales.

Estudios por imégenes

El ultrasonido (UTS) abdominal mostré érganos
del hemiabdomen superior normales, sin
hepatoesplenomegalia.

La ecografia Doppler venosa de miembro pélvico
izquierdo, reveld la presencia y permeabilidad
del sistema venoso profundo y superficial con
areas de insuficiencia sin datos de trombosis
venosa profunda.

La radiografia simple mostrd la diferencia en el
tamafo de ambos miembros pélvicos atribuible a
las partes blandas y dseas del lado izquierdo, con
un incremento de la longitud de 0,8 cm. de la
extremidad izquierda y una diferencia de altura
de las crestas iliacas de 1,5 cm.

En la resonancia magnética del miembro inferior
izquierdo, se identific6 aumento de la trama
vascular, vasos linfaticos y presencia de varices.

La arteriografia periférica de miembro pélvico
izquierdo mostré flujo retrogrado del sistema
venoso, y se constatd, presencia de fistulas

Figs. 1A v B. Se constato una extensa mancha rojo-vino homogenea, bien definida, de limites irregulares

arteriovenosas.

La paciente fue evaluada por los Servicios de
Angiologia, Pediatria, Dermatologia y Genética, y
en conjunto, se llegé al diagnéstico de un
sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber. Este
diagnéstico se confirmé por los datos obtenidos
al interrogatorio, el examen clinico y los datos
recogidos de las etapas tempranas de la vida,
confirmados con estudios imagenoldgicos.

Se recomendd el uso de ropas adecuadas, segun
las anomalias musculo-esqueléticas que presentd,
y vendaje de compresidn, el uso de una media en
el miembro afectado para prevenir la aparicién
de linfedema e insuficiencia venosa crénica, el
uso de calzado ortopédico para la correccién de
la diferencia de longitud del miembro. Como
tratamiento farmacoldgico se prescribié el
propanolol.

Actualmente se mantiene seguimiento por
consulta especializada de angiologia, ortopedia,
pediatria, dermatologia, psicologia y terapia
fisica y rehabilitacion. Se mantienen con
tratamiento ambulatorio sin presentar
complicaciones.

DISCUSION

Segun las recomendaciones de la Sociedad
Internacional para el estudio de Anomalias
Vasculares, el sindrome de
Klippel-Trenaunay-Weber se incluye dentro del
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grupo de las anomalias vasculares combinadas.”

Aunque se desconoce su verdadera
etiopatogenia, se postula un defecto
morfogenético que modifica la
angiovasculogénesis por un mecanismo de
interferencia apoptética durante la vida
intrauterina y la participacién alterada de un
factor antagonista vascular: la angiopoyetina I1.?

En individuos heterocigdticos portadores de una
mutacién, puede ser transmitida por muchas
generaciones de manera desapercibida, esta se
hace evidente cuando pierde la heterocigocidad.
Aunque algunos autores sugieren una posible
herencia autosémica dominante, quizd una
mutacidén somatica de un gen letal que sobrevive
por mosaicismo, sea la explicacién mas factible.”®
Las malformaciones vasculares y capilares
constituyen las anomalias mas frecuentes,
encontrandose entre el 80 y el 98 % de los casos
y las varices entre el 70 y el 80 %, siendo la
hipertrofia de la extremidad el hallazgo mas
variable entre el 50 y el 94 %. La localizacién
puede ser en casi todas las partes del cuerpo,
pero es mas frecuente en los miembros inferiores
(95 %), la mayoria de los pacientes muestran
afectacién de un cuadrante y fundamentalmente
del lado derecho'®’®° también puede afectar los
brazos, tronco, es mas rara su aparicion en la
cara, la cabeza o en los érganos internos. Las
alteraciones linfaticas se observan en el 70 % de
los casos, y pueden resultar en linfedema,
linforrea y susceptibilidad a presentar celulitis
como en este paciente.” En el caso reportado la
afectacion es en la extremidad inferior izquierda
constatandose al examen fisico, thill palpable en
todo el trayecto venoso, sugiriendo la presencia
de fistula arteriovenosas posteriormente
confirmada por arteriografia periférica.

La malformacién capilar, también conocida como
mancha en vino de Oporto, nevo telangiectdsico
0 angioma plano, es la manifestacién cutdnea
mas frecuente, desde el nacimiento, se asocia a
una mayor frecuencia de malformaciones
linfaticas y complicaciones como infecciones,
sangrado, cuya intensidad de coloracién puede
aumentar con la edad.”

Algunos autores®!Y atribuyen el
sobrecrecimiento de la extremidad a un
fendmeno de hipertensién venosa por trombosis
0 atresia del sistema venoso profundo o
disregulacién en la integracién de canales
vasculares. Puede ser secundaria a un aumento
del largo o de la circunferencia que se presenta

desde el nacimiento, puede ser desfigurante con
el tiempo y puede ocasionar discapacidad.” En el
caso que se presenta hubo incremento de la
longitud de la extremidad izquierda y una
diferencia de altura de las crestas iliacas.

Las complicaciones se muestran como cuadros
de celulitis recurrente que mejora con
antibidticos. Los dolores pueden llegar a ser
intensos y de inicio sUbito y con la aparicién de
tromboflebitis superficiales y limitadas, por lo
que se deben usar analgésicos durante tiempos
prolongados y se recomienda no ligar la vena. La
trombosis venosa profunda puede presentarse
hasta en un 4 % de los casos.!? Las
complicaciones pelvianas van desde la presencia
de hematuria, hemorragia gastrointestinal y
estrefiimiento, hasta la obstrucciéon del meato
vesical.®® Se describen otras complicaciones
como: sobreinfeccién, dolores neuropdticos,
parestesias, Ulceras, osteomielitis, coagulopatia,
insuficiencia cardiaca, hemotdérax y muestran
una gran predisposicion a las fracturas.®?

El diagnéstico es esencialmente clinico y se
corrobora con las técnicas imagenoldgicas
principalmente en la radiografia simple,
resonancia magnética, asi como el estudio
imagenoldgico no invasivo para la evaluacion de
pacientes con malformaciones vasculares, la
ecografia Doppler, asi como la flebografia
contrastada en la medida de lo posible. La
arteriografia y angiografia son importantes para
realizar los diagndsticos diferenciales.®3**

La terapéutica estd dirigida a mejorar los
sintomas del paciente y corregir las
consecuencias de lesiones graves y la
discrepancia de largo. El tratamiento de esta
entidad es principalmente sintomatico vy
conservador, fundamentalmente con compresién
y tratamiento del dolor, ademas de antibiéticos,
corticoides, pero también quirlrgico, con terapia
ldser y radioterapia.®>®

Actualmente se han descrito estudios con terapia
farmacoldgica antitumoral, para retardar la
proliferacién de las células musculares lisas y del
endotelio vascular, la bleomicina actlda como
esclerosante y el tratamiento quirdrgico se
reserva en casos con presencia de abundante
sintomatologia. Los pacientes con hipertrofia
6sea, pueden necesitar aparatos ortopédicos si la
diferencia de los miembros es menor de 2 cm o
cirugias para correccién de discrepancia en el
largo de los miembros si mayor de 2 ¢cm.®
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Existen protocolos de actuacién que incluyen
diferentes tratamientos para controlar los
sintomas y evitar complicaciones. ! 316 17

En la terapia de compresidén se envuelven las
extremidades afectadas con vendas o prendas
eldsticas para prevenir la hinchazén, las venas
varicosas y las Ulceras de piel. Se recomiendan
cambios en los estilos de vida y el uso de zapatos
ortopédicos que pueden mejorar la salud y la
funcion fisica.

La fisioterapia puede ayudar a aliviar la
hinchazdn de los brazos o las piernas (linfedema)
y la hinchazén de los vasos sanguineos.

La epifisiodesis es un procedimiento ortopédico
gue puede detener el crecimiento excesivo de las
extremidades inferiores y cuando la diferencia
entre ambos miembros es mayor de 2 cm, debe
realizarse entre los 10 y 14 afos.

La embolizacién es un procedimiento que se
realiza mediante pequefios catéteres en las
venas o las arterias, bloquea el flujo sanguineo a
determinados vasos sanguineos.

La terapia o ablacién con ldser es un
procedimiento que puede aclarar o eliminar los
hemangiomas planos de la piel.

La ozonoterapia y la escleroterapia pueden
ayudar a bloquear la vena.

La colocacién de un filtro en la vena cava es un
procedimiento que evita que los coagulos
sanguineos se trasladen a los pulmones.

El tratamiento quirlrgico se realiza solo si es
necesario debido a la aparicién de
complicaciones: insuficiencia venosa, fallo
cardiaco, coagulopatia de consumo y motivos
estéticos.®”

El sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber esta
considerado como una enfermedad rara, por lo
tanto, es poco frecuente. Tiene un patrén de
herencia genética no bien definida, su manejo es
multidisciplinario y se realiza tratamiento clinico
sintomatico encaminado a evitar la discapacidad,
mejorar la capacidad funcional, calidad de vida y
prevenir complicaciones.
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