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RESUMEN

El sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber es una enfermedad congénita rara, con
una incidencia de 1/100 000 nacidos vivos. Se caracteriza por malformacion
capilar, dilataciones venosas, crecimiento excesivo de tejidos blandos y huesos,
por lo general en miembros inferiores. Se presenta un lactante de un mes de vida,
remitido a la consulta de Dermatologia del Hospital Pediatrico Docente Eliseo N.
Caamano de Matanzas, con malformacion vascular que abarca hemiabdomeny
fosa lumbar izquierda, y llega hasta primer artejo ipsilateral con asimetria de los
miembros inferiores, hipertrofia de la extremidad y macrodactilia. Se evalié de
forma multidisciplinaria y se concluy¢ el diagndstico. Se presento este caso con
el objetivo de actualizar sobre esta enfermedad poco frecuente, que requiere de
un manejo multidisciplinario que facilite la deteccion y prevencién precoz de

complicaciones desde sus etapas tempranas.
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ABSTRACT

Klippel-Trenaunay-Weber syndrome is a rare congenital disease, with an
incidence of 1/100,000 live births. It is characterized by capillary malformation,
venous dilations, excessive growth of soft tissues and bones, usually in the lower
limbs. infant referred to the Dermatology clinic of the Eliseo N. Caamafio
Pediatric Teaching Hospital in Matanzas, with vascular malformation that
includes the hemiabdomen and left lumbar fossa, and reaches the first ipsilateral
artery with asymmetry of the lower limbs, hypertrophy of the limb and
macrodactyly. It was evaluated in a multidisciplinary manner and the diagnosis
was concluded. This case was presented with the aim of updating on this rare
disease, which requires multidisciplinary management that facilitates the early
detection and prevention of complications from its early stages.

Keywords: Klippel-Trenaunay-Weber syndrome; vascular malformation;

overgrowth syndrome.
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Introduccion

El sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber (SKTW) es una malformacién vascular
rara, descrita en el afio 1900 por Klippel y Trenaunay y en 1907 por Weber. Se
expresa con una baja incidencia de 1/100 000 nacidos vivos, sin distincion de
Sexo o raza, con una presentacion esporadica. La causa es desconocida, aunque
se han descrito mutaciones en el gen PIK3CA, con una herencia autosomica
dominante, pertenece al grupo de las malformaciones vasculares de grandes
vasos asociadas a otras anomalias, dentro de los que se incluyen los sindromes

de sobrecrecimiento.(1:23)
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Se caracteriza por presentar malformacion vascular capilar de color vino oporto,
malformacién venosa, asi como hipertrofia de los tejidos blandos y éseos de la
region afectada, que por lo general ocurre en miembros inferiores y de forma
unilateral. Se manifiesta en la infancia o la adolescencia.('345)

El diagnostico se realiza mediante la valoracién clinica, con apoyo en los
estudios imagenolégicos entre los que resultan fundamentales la ecografia
Doppler, tomografia axial computarizada (TAC), resonancia magnética nuclear
(RMN) (simples o contrastadas), angiografia y arteriografia los cuales permiten
evaluar las alteraciones vasculares, 6seas y musculares.(25

Las principales complicaciones que se asocian a este sindrome son la
tromboflebitis, que ocurre entre el 20-45 % de los pacientes, embolismos
pulmonares entre el 4-25 %, e hipoplasia linfatica en cerca del 50 %. Otras
complicaciones asociadas son las hemorragias, fistulas arteriovenosas, fallo
cardiaco congestivo, hematuria, y linfedema, entre otras.(567)

Se presentd este caso con el objetivo de actualizar sobre esta enfermedad poco
frecuente, que requiere de un manejo multidisciplinario que facilite la deteccién

y prevencién precoz de complicaciones desde sus etapas tempranas.

Caso clinico

Se presenta paciente masculino, de un mes de edad, procedente de un area rural,
con antecedentes patologicos personales, familiares y obstétricos de salud
aparente. Es el mas pequeno de cuatro hijos, con un tiempo gestacional al nacer
de 39,3 semanas, peso de 3200 gramos y test de Apgar 9/9. Fue remitido a la
consulta provincial de Dermatologia en el Hospital Pediatrico Docente Eliseo N.
Caamanio para valorar una mancha de gran tamano que presentd desde el

nacimiento.

Examen fisico
Piel: Muestra una lesion macular de color violaceo, superficie lisa, bordes

irregulares y mal definidos, con pequefas petequias en regién anterior de la
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pierna, que abarca todo un segmento desde el hemiabdomen izquierdo, genitales
externos, region posterior de tronco que no sobrepasa linea media corporal y

region posterior de muslo, hasta el primer artejo del miembro ipsilateral (figs. 1
y2).

Fig. 1 - Macula de color violaceo, que abarca todo un segmento desde el

hemiabdomen izquierdo, genitales externos y cara anterior de pierna del mismo lado.

Fig. 2 — Lesidén que se extiende a region posterior del tronco y muslo izquierdo, sin

sobrepasar la linea media.

SOMA (sistema osteomioarticular). Presenta aumento de tamafio del miembro
inferior izquierdo con asimetria de las extremidades de 2 cm, macrodactilia del

primer artejo de pie izquierdo (fig. 3).

Esta obra esta bajo una licencia: https://creativecomons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES




7 E&.‘:’ZACE.R:“ Folia Dermatolégica Cubana. 2024;18(2):e

Fig. 3 - Malformacién vascular capilar segmentaria, con hipertrofia de la extremidad y

macrodactilia en miembro inferior izquierdo.

Examenes complementarios

— Ultrasonido transfontanelar. No se observaron alteraciones en las
estructuras craneales.

— Ultrasonido de partes blandas. Presencia de vasos finos sin dilatacion y
aumento de grosor del TCS.

— Ultrasonido abdominal. Organos de hemiabdomen superior e inferior de
estructura normal.

— Eco Doppler de la extremidad hipertrofiada. Se observa extensa lesién
ecogénica, no mesurable, con vaso aferente mayor de 2,4 mm, en tercio

medio de la pierna.

Comentarios

El SKTW es una enfermedad de baja prevalencia que se presenta con mas
frecuencia en miembros inferiores y es mas comun de forma unilateral en el
85 % de los pacientes, bilateral soloenel 12,5 %y, el 2,5 % corresponde a la forma

bilateral cruzada.® En este caso se evidencié compromiso unilateral, y se
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identific6 malformacién vascular capilar con hipertrofia del miembro inferior
izquierdo, y macrodactilia del primer artejo de pie izquierdo desde el nacimiento.
Dentro de los hallazgos imagenoldgicos se pudo visualizar el sistema venoso
profundo solamente hasta el tercio medio de la pierna al realizar compresion,
con imagen ecogénica extensa. Se indico resonancia magnética nuclear, que se
encontraba pendiente de realizar al momento de la redaccion de este articulo.
Las alteraciones vasculares pueden provocar algunas areas de trabeculacion,
que pueden ser prominentes y son las responsables de la disminucidn del flujo
sanguineo en el miembro afectado del paciente.

Este sindrome es poco frecuente, pero compromete varias estructuras
(vasculares, linfaticas, 6seas y tejidos blandos). Por este motivo es necesario un
manejo multidisciplinario y un tratamiento conservador y sintomatico, aunque se
han descrito medicamentos como Sirolimus (rapamicina) y bleomicina, con
buenos resultados. Cuando existen Ulceras y otros sintomas moderados o
graves, asi como complicaciones, se preconizan otros tratamientos como
intervenciones quirurgicas, el laser o las embolizaciones vasculares.(7:89)

El SKTW es parte de un grupo de enfermedades relacionadas al gen PIK3CA, que
se asocian a sindromes de sobrecrecimiento (PROS por sus siglas en inglés), en
los que se incluyen el sindrome de Proteus, de CLOVES, malformacién capilar
con macro o microcefalia, sindrome de Parkes-Weber, de Maffucci, de Servelle-
Martorell, hemimegaloencefalia, hiperplasia fibroadiposa y nevus epidérmico, los
que hay que tener presente como principales diagnésticos diferenciales.(29)

La mortalidad de esta enfermedad es del 1 %, pero la morbilidad es alta por las
complicaciones que se presentan como hemorragias internas, secuestro
plaquetario (fendémeno de Kasabach-Merritt), tromboflebitis, celulitis aséptica,
bacteriemia, osteomielitis, predisposicion a fracturas y fallo cardiaco cuando
presenten fistulas multiples o de gran tamafio.(":59)

Debido a que la tasa de curacion en estos pacientes es lenta, se debe mantener
un manejo conservador y ortopédico, y una vez que se considere la cirugia hay
que tener en cuenta el riesgo de hemorragia.(2%10

El paciente ha evolucionado satisfactoriamente, sin complicaciones, con un

seguimiento estricto por un equipo multidisciplinario de la institucion.
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Conclusiones

El sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber es una enfermedad rara e infrecuente,
por lo que resulta necesario su reconocimiento precoz, para lograr un adecuado
seguimiento multidisciplinario y una conducta terapéutica. que evite o advierta

desde etapas tempranas sobre la presencia de complicaciones.
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