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RESUMEN: El sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber (SKTW) es una enfermedad congénita poco frecuente caracterizada por
hipertrofia de un miembro que afecta a los huesos y a las partes blandas, con extensos angiomas planos, vdrices y otras anomalias
vasculares, como fistulas arteriovenosas. Su incidencia es de 1:100.000 personas. El objetivo fue describir un caso raro de SKTW
bilateral, confirmado con hallazgos clinicos e imagenoldgicos en un nifio de 9 afios de edad, de sexo masculino, con antecedentes de
sangrado digestivo bajo, herniorraffa inguinal izquierda y orquidopexia ipsilateral. En ambos miembros inferiores se identificaron lesio-
nes hemangiomatosas e hipertrofia muscular y edema en miembro inferior izquierdo con ausencia de segundo y tercer dedos del pie
izquierdo por antecedente quirdrgico de amputacién. Adicionalmente, presentaba adenopatias cervicales e inguinales. Dentro de los
hallazgos radiogréficos importantes, se observé una cortical dsea delgada en el fémur del miembro inferior izquierdo. E1 SKTW afecta
tipicamente a los miembros inferiores de forma unilateral; este es un caso infrecuente de afeccion bilateral (con predominio izquierdo).
Algunos pacientes, registran compromiso visceral con hemorragia digestiva baja, ademds de alteraciones genitourinarias, presentes en el

30% de los casos. La presentacién de adenopatias es inusual.

PALABRAS CLAVE: Sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber; Hipertrofia osteomuscular; Anormalidades vasculares.

INTRODUCCION

El Sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber (SKTW)
es una rara enfermedad congénita que afecta el desarrollo
de vasos sanguineos, tejidos blandos y huesos (Lacerda et
al., 2014). Fue nombrado asi por los médicos franceses
Maurice Klippel y Paul Trenaunay, quienes lo describieron
por primera vez en 1900 (Barbe, 2019). Posteriormente, en
1918 Parkes Weber describi6 un paciente con los tres sig-
nos precedentes mds las fistulas arteriovenosas en el miem-
bro afectado (Servelle, 1985). Tiene una prevalencia desco-
nocida y se han reportado 1000 casos en todo el mundo, su
incidencia es aproximadamente 1:100.000 nacidos vivos
(Lorda-Sanchez et al., 1998); no muestra predileccién por
ningtin sexo o ancestria; y los casos familiares se han obser-
vado con poca frecuencia (Lacerda et al.). La etiologia del
SKTW es atin desconocida y la mayoria de los casos son
esporddicos por mutaciones somaticas, especialmente del
gen PIK3CA (Barbe). Asi, se propone que el SKTW, en lu-
gar de ser una entidad clinica distinta, pertenece al espectro
de los sobrecrecimientos relacionados con PIK3CA
(“PIK3CA-related overgrowth spectrum” o PROS); sin

embargo, se necesita mds investigacion para confirmar la
causa (Babe; Vahidnezhad et al., 2016).

Hasta ahora se han notificado menos de 30 mutacio-
nes distintas en el gen PIK3CA en PROS, y se ha demostrado
que cinco de ellas son recurrentes. Un estudio reciente iden-
tificé cualquiera de estas cinco mutaciones en 20 de los 21
casos de SKTW (Keppler-Noreuil et al., 2015; Vahidnezhad
et al.). Esto lleva a la activacion de la AKT, y esta via condu-
ce a un aumento de la proliferacién celular a través de la
mTORI1, con un sobrecrecimiento tisular clinicamente reco-
nocible (Vahidnezhad et al.). Dentro de sus diagndsticos di-
ferenciales se indican al Sindrome de Parkes-Weber, Sindro-
me de Proteus y Sindrome de Cloves (Rahimi et al., 2017).

El cuadro clinico consiste en la triada de angiomas
cutdneos de color vino oporto, varicosidades e hipertrofia
de los tejidos blandos y dseos de la regidn afectada, que
suele tener predominio unilateral y de miembros inferiores
(Rahimi et al.; Escobar & Ayra, 2019).
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Una vez identificado al paciente clinicamente, se le
debe someter a estudios de imagen con la finalidad de eva-
luar alteraciones vasculares, musculares y 6seas. En muchos
casos, la clinica es variable, detectando anomalias
rotacionales en los miembros afectados, escoliosis en co-
lumna y, entre de las complicaciones, se pueden presentar
hemorragias, tromboflebitis (20 - 45 %), fistulas
arteriovenosas, fallo cardiaco congestivo, tromboembolia
pulmonar (4 - 25 %), hematuria, hemorragia gastrointestinal,
estrefiimiento y obstruccién del ostio interno de la uretra,
hipoplasia linfatica (50 %), linfoedema y celulitis a repeti-
cion (Hernandez et al., 2017).

Por su bajo costo, se recomienda la realizacién de
ecografia Doppler como estudio inicial y flebografia con
contraste para evaluar neoformaciones vasculares y
linfaticas. Se debe someter al paciente a estudio radiografico
para evaluar longitud 6sea, tamafio de corticales y existen-
cia de acortamientos o angulaciones en los miembros afec-
tados. La angiorresonancia se cataloga como un estudio ade-
cuado para descartar afeccién vascular intraabdominal y
pelviana; la resonancia magnética ayuda a evaluar hipertro-
fia o cambios en tejidos de los miembros afectados (Chimbo
etal.,2018).

Como el SKTW se presenta con poca frecuencia y
su manifestacion clinica es variable, no se dispone de mu-
cha informacién sobre su manejo, pero al comprometer va-
rias estructuras vasculares, linfaticas, misculo esqueléticas,
dérmicas y tejidos blandos, el manejo debe ser
multidisciplinario, y el tratamiento es principalmente sinto-
matico y conservador. Actualmente se han descrito estudios
con terapia farmacoldgica antitumoral, como Sirolimus
(Rapamicina), para retardar la proliferacién de las células
musculares lisas y del endotelio vascular; Bleomicina, ya
que actda como esclerosante, mostrando resultados satis-
factorios en malformaciones linféticas y tratamiento con
laser, indicado en los hemangiomas y ulceras presentes
(Gupta, 2018; Neira et al., 2014).

En cuanto a tratamientos mds invasivos de tipo qui-
rdrgico, se aplican cuando hay presencia de ulceras y sinto-
mas moderados o graves, con complicaciones de insuficien-
cia venosa, fallo cardiaco, coagulopatias de consumo, en los
que se opta por terapia laser endovenosa, embolizacién para
malformaciones arteriovenosas o uso de chips de plata para
interrumpir la comunicacién venosa (Gontero et al., 2017;
Rahimi et al.). En los casos de alteraciones osteomusculares,
de acuerdo a cada caso, se debe evaluar si existen acorta-
mientos en las miembros, deformidades angulares o
incapacidades funcionales, debiendo realizar manejos
ortopédico o quirtirgico dependiendo del grado de malfor-
macién y discapacidad que presente el paciente (Rahimi ef

al.). En algunos casos, la patologia se puede presentar con
macrodactilia,en la cual se debe aplicar reseccion radial, sien-
do el principal objetico, obtener un pie no doloroso y funcio-
nal. La amputacién del dedo, la epifisiodesis y reduccion de
los tejidos blandos, acompafiado de una reseccién parcial o
total de la falange distal, y la amputacién en rayo (pie de
princesa), son aplicados en los casos en que el miembro afec-
tado causa alteracién motriz (Chimbo et al.; Gupta).

A continuacién, describimos un caso muy raro de
SKTW bilateral, confirmado con hallazgos clinicos e
imagenolégicos.

CASO CLINICO

Paciente de 9 afios de edad, de sexo masculino, con-
sulté al Servicio de Ortopedia Pedidtrica para valoracién del
miembro inferior izquierdo por aumento de tamafio y cam-
bio de coloracién. Ademads, referencié presentar dolor en
pies y tobillos al caminar, con gran dificultar para saltar y
dolor predominante en la zona lumbar.

Los antecedentes clinicos revelaron que a los tres afios
de edad fue diagnosticado con SKTW. A los 23 dias de naci-
do, fue intervenido quirdrgicamente por herniorrafia inguinal
izquierda y orquidopexia ipsilateral. Al afio de nacido, pre-
sentd abscesos en la regién inguinal izquierda y entre los
tres y cuatro afios, abscesos bilaterales en la region gliitea.
Por presentar macrodactilia progresiva, a los dos afios de
edad, fue sometido a amputacion radial del segundo y tercer
dedos del pie izquierdo, ya que no podia utilizar calzado y
su bipedestacion era dolorosa por hiper presion digital. A
los tres afios de edad fue sometido a reseccion de quistes
dermoides en el muslo izquierdo y de tejidos redundantes
en la pierna izquierda. Present6 sangrado digestivo bajo a
los cuatro afios, hemorroides a los seis afios y celulitis recu-
rrente en el miembro inferior izquierdo entre los cuatro y
ocho afios de edad.

En el examen fisico se evidenci6 incremento de masa
muscular en el miembro inferior izquierdo y edema no do-
loroso, masa dolorosa de 2 cm de didmetro en la cara poste-
rior del muslo derecho, lesiones bilaterales tipo hemangiomas
y angioqueratomas, ausencia del segundo y tercer dedos del
pie izquierdo por antecedente quirdrgico con formacion de
mufién en condicién adecuada (Fig. 1); acortamiento de 2
cm del miembro inferior izquierdo, con test de Galeazzi
positivo por diferencia a nivel del fémur (Fig. 2); la
anisomelia fue compensada o sin marcha en Trendelenburg.
A nivel de columna se observé hiperlordosis (Fig. 3) y des-
viacion de columna lumbar con ligera rotacién y compensa-
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cién pélvica. Se aprecié adenopatias cervicales,
retroauriculares, suboccipitales e inguinales de menos de 1
cm. También presentaba eczema atdpico en pliegues, ade-
mds de marcada tortuosidad vascular izquierda en escroto y
aparente atrofia testicular.

Fig. 1. Miembros inferiores con grandes angiomas cutdneos bila-
terales de color vino porto e hipertrofia de tejidos blandos en miem-
bro izquierdo (compatible con SKTW).
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Fig. 2. Test de Galeazzi positivo por acortamiento de 2 cm en miem-
bro inferior izquierdo por acortamiento del fémur.

A B
Fig. 3. El examen fisico de columna vertebral revelé un aumento
de la curva lumbar fisioldgica.
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En estudios de imagen, la radiografia anteroposterior
de columna toracolumbar evidencié escoliosis con desvia-
cion de curvatura dorso lumbar hacia la izquierda en 15° de
Cobb, con compensacién pelviana (Fig. 4). En radiografias
anteroposterior lateral y axial de ambos fémur, se evidencid
disminucién de las corticales en el miembro inferior izquier-
do en comparacién con el derecho y menor tamaiio de la
cabeza femoral. El fémur derecho se aprecié con angulacion
cervicodiafisaria de 130°y el fémur izquierdo con angulacién
cervicodiafisaria de 153°, con acortamiento de 1,5 cm y des-
viacién en valgo con antecurvatum; también se observo au-
mento de la musculatura y presencia de calcificaciones mus-
culares en pierna izquierda (Fig. 5). En radiografias
anteroposterior y lateral de ambas piernas, se evidenci6 dis-
minucién de la longitud de la tibia izquierda en compara-
cion con la derecha y disminucién del grosor cortical de la
tibia y fibula izquierda. La tibia derecha presenté un dngulo
fémoro-tibial anatémico de 6° en valgo y la tibia izquierda
un dngulo fémoro-tibial anatémico de 10° en valgo (Fig. 6).
En radiografias anteroposterior y oblicua del pie izquierdo
se evidencid ausencia de segundo y tercer rayo (segundo
hueso metatarsiano y falanges y parte distal del tercer hueso
metatarsiano y falanges) en el pie derecho no se observaron
alteraciones (Fig. 7).

En la resonancia magnética del miembro inferior iz-
quierdo, se identificé aumento de la trama vascular y vasos
linféticos y presencia de varices, las fibras musculares pre-
sentaron dreas de tendinosis y tenosinovitis (Fig. 8).

La ecografia testicular mostré malformaciones
vasculares escrotales de predominio izquierdo, caracteristi-
cas atréficas en testiculo izquierdo y alteracién de la
ecogenicidad de manera bilateral. La ecograffa de cuello
evidenci6 glandulas tiroideas y paratiroideas normales, con

Fig. 4. Escoliosis de 15 °© a nivel de T11- T12 con curvatura
téracolumbar izquierda.
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Fig. 5. Cabeza femoral pequefia del fémur izquierdo. Corticales diafisarias delgadas con
antecurvatun, acortamiento y valgo femoral, en comparacién con miembro inferior de-
recho.

Fig. 6. Rx antero posterior y lateral de ambas piernas. Se evidencia disminucion en el
tamafio de la tibia izquierda en comparacién a la derecha; disminucién en el grosor
cortical de la tibia y fibula del lado izquierdo. Tibia derecha con dngulo fémoro-tibial
anatémico de 6° y tibia izquierda con dngulo fémoro-tibial anatémico de 10° en valgo.

Fig.7. Radiografia AP de ambos pies. Se observa ausencia del segundo metatarsiano y
parte del tercer metatarsiano y de los dedos Il y III, en pie izquierdo.

adecuada vascularizacién y presencia de nddulos linféticos IIB bilaterales. La
vena yugular interna y la arteria carétida comun del lado derecho presentaron
signos inflamatorios con un didmetro de 0,8 cm. La ecografia del muslo iz-
quierdo evidenci6 la presencia de una masa hiperecogénica a nivel del tercio
medio de la cara posteromedial; dilatacion aneurismatica trombosada subaguda,
de lesiones vasculares ya conocidas por patologia de base del paciente; también

se evidencié permeabilidad del eje
arterial del miembro inferior derecho y
dificultad para visualizar la vena femoral
en tercio medio del muslo. La ecografia
venosa de los miembros inferiores reve-
16 la presencia y permeabilidad del sis-
tema venoso profundo y superficial con
areas de insuficiencia. Los exdmenes de
biometria hemadtica, quimica sanguinea,
electrolitos y dimero D, se encontraron
dentro de rangos normales.

DISCUSION

El1 SKTW, es una enfermedad de
baja prevalencia que se agrupa en el de-
cimoséptimo capitulo de la lista de c6-
digos CIE-10, dentro de los sindromes
de malformaciones congénitas que afec-
tan principalmente a los miembros
(Q87.2); esta categoria también incluye
a los sindromes de: Holt-Oram, patela
en ufia, Rubinstein-Taybi, sirenomelia,
trombocitopenia con ausencia de radio,
VATER (OPS, 1995). El Ministerio de
Salud Publica de Ecuador lo clasific
como la octava enfermedad catastréfica
dentro de las enfermedades raras o
infrecuentes. Herndndez et al. el afio
2017 detectaron y estudiaron 23 pacien-
tes diagnosticados con fistulas
arteriovenosas congénitas (SKTW) a tra-
vés de exdmenes clinicos y estudios com-
plementarios en Ecuador.

El SKTW se presenta con mas
frecuencia en miembros inferiores y es
mas comun de forma unilateral, con un
85 %, siendo bilateral solamente en un
12,5 %, dejando el 2,5 % restante a la
forma bilateral cruzada (Redondo et al.,
2011). En el caso del paciente reporta-
do, se evidenci6 compromiso bilateral
con predominio izquierdo, en el cual se
identificé signos como Galeazzi positi-
vo, aumento del volumen del muslo y
disminucién, tanto en grosor cortical,
como en longitud ésea del miembro in-
ferior izquierdo, caso similar al descrito
por Abril et al. (2019). Se sospecha que
la escoliosis o desviacion lateral de la
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Fig. 8. Resonancia magnética de miembro inferior izquierdo. Se observa alteracion
vascular con aumento en tamafio de los vasos, aumento de masa muscular, presencia de
nodulacién en regioén posterior al tendén calcdneo y dreas tendinosas con cambios

hipertréficos.

columna, relacionada con el SKTW, fue producida por la
mala angulacién del eje motor del miembro inferior izquier-
do, para compensar dicha asimetria durante la marcha. Al
parecer, estas alteraciones, como lo sefial6 Bueno Sanchez,
(2014), producen hiperlordosis lumbar de manera
compensatoria.

Dentro de los hallazgos radiogréficos importantes,
se observd corticales delgadas en el fémur del miembro in-
ferior izquierdo. Segun el esquema de clasificacién de Dorr
(Dorr et al., 1993), en base al grosor del hueso cortical y la
forma del canal medular, el paciente presentd el tipo
morfolégico B y respecto a la conformacién proximal del
fémur, el lado izquierdo presenté un indice de Dorr menor.
Ademads, por la pérdida de tejido 6seo, el miembro inferior
izquierdo presentd tendencia a la deformidad angular en
valgo y con antecurvatum.

Los aportes vasculares anémalos pueden provocar
areas de trabeculacion escasa y/o prominente (Moreno et
al., 2004), en nuestro caso las alteraciones vasculares pro-
vocaron disminucion del flujo en el miembro afectado del
paciente. Es importante considerar que, debido a las mal-
formaciones vasculares, cualquier procedimiento ortopédico
en pacientes con SKTW debe ser evaluado cuidadosamen-
te. Debido a la lenta tasa de curacion que presenta este gru-
po de pacientes, Nahas et al. (2014) recomiendan un mane-
jo conservador y ortopédico y en caso de decisién quirtrgi-
ca, tomar en consideracion el aumento del riesgo de hemo-
rragia.
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El compromiso vascular
gastrointestinal ha sido descrito hasta en
un 20 % de los casos, principalmente en
colon sigmoide y recto y durante la pri-
mera década de vida con cardcter inter-
mitente (Sepulveda et al., 2018; Wang
et al., 2010). De acuerdo a lo sefialado
por Gandhi et al. (2019) los pacientes con
sangrado clinicamente significativo pue-
den requerir reseccién intestinal
segmentaria.

Husmann et al., 2007 reportaron
que en el 30 % de los casos, los pacien-
tes con SKTW presentan alteraciones
genitourinarias; en nuestro caso, el pa-
ciente presentaba malformaciones
vasculares escrotales y atrofia testicular
izquierda. Sin embargo, no observamos
malformaciones vasculares cutdneas en
el drea genital como lo observaron
Husmann et al. en el 7 % de los casos.

Pocos estudios se han centrado en la participacion
del sistema linfatico en el SKTW, aunque algunas eviden-
cias sugieren que las anomalias linfaticas estdn asociadas
con la enfermedad. Al respecto, Liu et al. (2010) encontra-
ron hiperplasia de vasos linféticos en el 35 %, hipoplasia o
aplasia en el 65 % y linfedema en el 100% de los miembros
afectadas. Yamaki et al. (2013) encontraron malformacio-
nes linfaticas extratronculares en el 21 %, de estos pacien-
tes el 20 % tenian malformaciones linfaticas infiltrantes di-
fusas, mientras que sélo el 2 % tenia lesiones localizadas.
Por el contrario, se encontraron malformaciones linfaticas
trunculares en el 28 %, lesiones obstructivas en el 8 % y
lesiones dilatadas en el 20 %. Nuestro caso presenté mal-
formaciones linfdticas con adenopatias cervicales y
adenopatias inguinales.

Nag et al. (2018) evaluaron la eficacia y seguridad
de la escleroterapia para malformaciones vasculares
pedidtricas en 61 pacientes. Demostraron que la
escleroterapia con agentes a base de espuma reduce eficaz-
mente los sintomas con una tasa aceptable de complicacio-
nes. No obstante, sefialaron que se necesitan mas estudios
para determinar los agentes esclerosantes Gptimos para
subconjuntos individuales de malformaciones vasculares en
la poblacion pediatrica.

En los ultimos afios se ha demostrado que el manejo
temprano, dentro de las dos semanas después del nacimien-
to, con laser de colorante pulsado se puede tratar el SKTW
con un menor riesgo de fracaso y de manera maés eficaz.
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Segun Rahimi et al. para las lesiones refractarias se reco-
miendan las opciones terapéuticas mds invasivas como abla-
cioén térmica endovenosa selectiva, extraccion quirtirgica,
flebectomia y reconstrucciones venosas profundas.

En cuanto a las angulaciones en valgo del miembro
inferior izquierdo y la escoliosis, y al ser nuestro paciente
pedidtrico que atin se encontraba en desarrollo, se decidié
realizar control de angulacién ortopédico mediante férulas
y fisioterapia para la correccién de la angulacion, ademds
del uso de plantilla de soporte para mejorar la carga plantar
en el pie izquierdo.

CONCLUSIONES

El SKTW es una patologia rara e infrecuente y no
tiene cura. Debe ser manejada multidisciplinariamente por
varios servicios como cirugia vascular, pediatria, cirugia
ortopédica pedidtrica, cardiologfa, cirugia general, derma-
tologia y psicologia. Se debe valorar al paciente y hacer un
adecuado seguimiento de su desarrollo, ya que los cambios
vasculares pueden alterar estructuras osteomusculares y 6r-
ganos. Se deben realizar pruebas diagnosticas complemen-
tarias que brinden el soporte para manejar las complicacio-
nes clinicas. El tratamiento clinico sintomatico es la base,
por lo que el tratamiento quirtirgico se debe realizar solo en
caso de complicaciones o sintomas graves.

ESPIN, G.; SUNTAXI, L.; YAMBAY, C.; SILVA, R.; ESPIN, L. &
VASQUEZ, B. Congenital Klippel-Trenaunay-Weber syndrome.
Clinical case. Int. J. Morphol., 38(6):1842-1848, 2020.

SUMMARY: Klippel-Trenaunay-Weber syndrome (KTWS)
is arare congenital disease characterized by limb hypertrophy affecting
bones and soft tissues, with extensive flat angiomas, varicose veins,
and other vascular abnormalities, such as arteriovenous fistulas. Its
incidence is 1: 100,000 people. The aim of this work was to describe a
rare case of bilateral KTWS, confirmed with clinical and imaging
findings in a 9-year-old male, with a history of lower gastrointestinal
bleeding, left inguinal herniorrhaphy and ipsilateral orchidopexy. In
both lower limbs, hemangiomatous lesions and muscle hypertrophy
were identified, and in the left lower limb edema was identified with
absence of the second and third toes due to a surgical history of
amputation. Additionally, the patient presented cervical and inguinal
lymphadenopathy. Among the important radiographic findings, in the
left lower limb femur a thin bony cortex was observed. KTWS typically
affects the lower limbs unilaterally; this is an infrequent case of bilate-
ral affection (predominantly left). Some patients have visceral
involvement with lower gastrointestinal bleeding, as well as
genitourinary alterations, present in 30 % of cases. The presentation of
lymphadenopathy is unusual.

KEY WORDS: Klippel-Trenaunay-Weber syndrome;
Osteomuscular hypertrophy; Vascular abnormalities.
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