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PRESENTACION DE CASO CLINICO

Sindrome de Klippel-Trenaunay.
Hallazgos clinicos y de imagen

RESUMEN

Introduccidén: El sindrome
de Klippel Trenaunay (KT) es un
disturbio mesodérmico congeénito
raro, presente en el nacimiento,
gue se manifiesta en la infancia
o adolescencia, de etiologia
desconocida y de expresion va-
riable. Se caracteriza por angio-
mas cutaneos que pueden
abarcar casi la totalidad del
cuerpo, pueden presentar malfor-
maciones vasculares, hipertrofia
Osea o de tejidos blandos, las
cuales pueden ser uni o bilatera-
les. Para un adecuado diagnds-
tico las técnicas de imagen nos
ayudaran a un manejo integral
del paciente.

Objetivo: Nuestro objetivo
pretende mostrar los aspectos
clinicos y los hallazgos de ima-
gen incluyendo al (US) Doppler
color en este padecimiento poco
habitual.

Material y método: Se pre-
senté el caso clinico-radiologi-
co de un paciente masculino de
12 afios que manifiestd “can-

sancio, pesadez y dolor” en
miembro pélvico derecho, ade-
mas de mostrar una macula de
color vinoso claro de bordes irre-
gulares mal definidos que co-
rresponde a un hemangioma en
hemicara, hemitérax y que se
continta hasta el miembro supe-
rior e inferior del lado derecho,
el cual es congénito. Se le reali-
z6 flebografia con torniquetes en
ambas piernas y muslos, los cua-
les se insuflaron a una presién de
130 mm Hg, el equipo de fluoros-
copia utilizado fue un Prestige Il
Marca GE. El ultrasonido Doppler
en ambos miembros pélvicos y
ultrasonido abdominal, se reali-
z6 con un equipo de marca SIE-
MENS Acuson Antares con
transductor convexo de 3.6 MHZ
para el ultrasonido abdominal y
de 7-3 MHZ para el ultrasonido
Doppler color y ortomedicion. La
pelicula utilizada en todos los
estudios es Kodak Dryview La-
ser Imaging.

Discusion y conclusion: Se
demostré hipertrofia del MPD,
diferencia de altura de crestas

iliacas y en la ortomedicién se
obtuvo un valor diferencial de
3.4 cm, desarrollo anormal sis-
tema venoso profundo en el
miembro pélvico derecho en
especial de las venas comuni-
cantes. El prondstico de este
paciente con sindrome de Klip-
pel-Trenaunay estara sujeto al
grado de afectacion y la presen-
cia de complicaciones poste-
riores, por lo que en algunos
pacientes tal vez solamente
necesitaran tratamiento sinto-
matico. La importancia de este
articulo precisa en el diagnés-
tico clinico y en los hallazgos
encontrados en los estudios de
imagen, para proporcionarles a
nuestros pacientes tratamiento
oportuno y evitar las complica-
ciones.

Palabras clave: Sindrome de

Klippel Trenaunay, presentacion
clinica, hallazgos de imagen.
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Introduccién

El sindrome Klippel Trenaunay es un padecimiento
congénito, raro, descrito en 1900 por Klippel y Trenau-
nay, que se manifiesta en la infancia o adolescencia y
esta caracterizado por angiomas cutdneos (hiperplasia,
desarrollo excesivo de los tejidos y/o del tejido vascular
sanguineo) de color vino oporto, que pueden afectar a

casi todas las partes del cuerpo, inicio temprano de
varicocidades e hipertrofia (desarrollo exagerado de un
organo) de los tejidos blandos y dseos de un miembro.!

En 1907, Weber describié un paciente con los tres
sintomas precedentes mas una malformacioén arterio-
venosa en la extremidad afectada.’?

Aunque su etiologia es desconocida, se plantea la
posibilidad de un defecto en la mutacién del gen
VG5Q que controla el crecimiento de los vasos san-
guineos.®
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ABSTRACT

Introduction: The Klippel
Trenaunay syndrome (KT) it is
a rare mesodermal congenital
disturbance, present at birth, that
is manifested in the childhood or
adolescence, of unknown etio-
logy and of variable expression.
Itis characterized by cutaneous
hemangiomas that can embra-
ce almost the whole body, they
can show vascular malforma-
tions, bony or soft tissues hyper-
trophy, which can be uni- or bi-
lateral. For an appropriate diag-
nostic, imaging techniques will
help us to the patient’s integral
handling.

Objective: Our objective in-
tends to show the clinical as-
pects and the imaging findings
including the (US) Doppler co-
lor in this less frequent disease.

Method and materials: The
clinical-radiological case of a 12

year-old male patient was
shown, who manifested “fati-
gue, heaviness and pain” in the
right pelvic member, besides
showing a wine light colored
macular stain of not well defined
irregular borders that corres-
ponds to a hemangioma in
hemi-face, hemi-torax and that
continues up to the superior and
inferior limb of the right side,
which is congenital. He was
submitted to flebography with
tourniquets in both legs and thig-
hs, those which were insuffla-
ted to a pressure of 130 mm Hg,
the fluoroscopy equipment used
was a Prestige Il from GE. Do-
ppler ultrasound in both pelvic
members and abdominal ultra-
sound, were carried out with a
SIEMENS Acuson Antares
equipment with 3.6 MHZ convex
transducer for the abdominal ul-
trasound and of 7-3 MHZ for the
color Doppler ultrasound and
ortho-measurement. The film
used in all the studies is Kodak
Laser Dryview Imaging.

Discussion and conclu-
sion: Hypertrophy of the MPD,
difference of iliac crests height
was demonstrated and in the
ortho-measurement a differential
value of 3.4 cm, was obtained;
an abnormal development in the
deep venous system in the right
pelvic member was observed,
especially of the communicating
veins. This patient’s prognosis
with Klippel-Trenaunay syndro-
me will be subject to the affec-
ting degree and the presence of
later complications, for which in
some patients perhaps they will
only need symptomatic treat-
ment. The relevance of this arti-
cle resides in the clinical diagno-
sis and in findings found in the
imaging studies, to provide our
patients an opportune treatment
and to avoid further complicatio-
ns.

Key words: Klippel Trenau-
nay Syndrome, clinical presen-
tation, image findings.

Las principales caracteristicas del SKT vienen refe-
ridas en dos series extensas, la mas reciente es de
Berry, et al.*

¢ Incidencia por sexo equilibrada.

* Presentacion, por lo general, en la infancia.

¢ Aparicion en todas las etnias.

¢ Mayor afectacion de la extremidad inferior se-
guida por la superior (generalmente derechas) y
se puede continuar al tronco y rara vez la cabe-
zay cuello.

¢ La hipertrofia del miembro suele ser circunferen-
cial y menos frecuentemente longitudinal.

¢ La mayoria tiene afectacion de un cuadrante cor-
poral.

¢ Las malformaciones vasculares y capilares
constituyen la anomalia mas frecuente, encon-
trandose en 80-98% de las series revisadas y
las varices en 70-80% de los casos, siendo la
hipertrofia de la extremidad el hallazgo mas
variable (50-94%), segun se considere en sen-
tido.
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La malformacién vascular capilar suele ser un nevus
flammeus, pueden implicar también tejidos subcutaneos
e incluso intraabdominales. Las venas varicosas sue-
len desarrollarse a medida que aumenta la presién en
el sistema venoso durante la deambulacién y son debi-
das a dilataciones aneurismaticas, duplicaciones, hipo-
plasias y aplasias del sistema venoso profundo, asi
como anomalias del sistema venoso superficial y de
venas perforantes.

Las venas varicosas suelen desarrollarse a medida
que aumenta la presion en el sistema venoso durante
la deambulacién y son debidas a dilataciones aneuris-
maticas, duplicaciones, hipoplasias y aplasias del sis-
tema venoso profundo, asi como anomalias del siste-
ma venoso superficial y de venas perforantes. Se han
descrito otras anomalias congénitas asociadas con el
SKT, como esqueléticas, de tejidos blandos, cardio-
vasculares y asociaciones sindromicas, ademas de al-
teraciones neuroldgicas, como microcefalia y macro-
cefalia.

El diagnédstico puede hacerse visualmente, cuando
las alteraciones sean evidentes, no obstante, los pa-



cientes deberan ser evaluados utilizando una estrate-
gia de imagenes no invasivas, que incluya ecografia y
Doppler de color, TC, RM, linfoescintigrafia y serie es-
quelética. La flebografia estaria indicada para evaluar
el tratamiento quirdrgico y la arteriografia cuando se
sospeche una fistula arteriovenosa. La angiorresonan-
cia con Gadolinio permite una mayor precisiéon en el
diagndstico por imagen.

En relacidn con el diagndstico diferencial, las malfor-
maciones vasculares son una manifestacion primaria
de otros trastornos esporadicos o hereditarios que no
deben confundirse con el SKT, como los sindromes de
Maffucci, Gorham, Bannayan, Riley-Smith, Solomon y
otros, sin embargo, podemos mencionar algunos en los
que se debera realizar diagndstico diferencial como son:
El sindrome de Proteus, nevus anémico, Phakomato-
sis, Pigmento vascularis, flebotrombosis, insuficiencia
venosa crénica, cutis marmorata.

Obijetivo

Nuestro objetivo pretende mostrar los aspectos cli-
nicos y los hallazgos de imagen incluyendo al (US)
Doppler color en este padecimiento poco habitual.

Material y método

Se presentd el caso clinico-radiolégico de un paciente
masculino de 12 afios que manifiesté “cansancio, pe-
sadez y dolor” en miembro pélvico derecho, ademas de
una macula de color vinoso claro de bordes irregulares
mal definidos que correspondié a un hemangioma en
hemicara, hemitérax y que se continda hasta el miem-
bro superior e inferior del lado derecho, el cual es con-
génito (Figura 1).

Se le realiz6 flebografia con torniquetes en ambas
piernas y muslos, los cuales se insuflaron a una pre-
sion de 130 mm Hg, el equipo de fluoroscopia utilizado
fue un Prestige Il Marca GE. El ultrasonido Doppler, en
ambos miembros pélvicos y ultrasonido abdominal, se
llevd a cabo con un equipo de marca SIEMENS Acuson
Antares con transductor convexo de 3.6 MHZ para el
ultrasonido abdominal y de 7-3 MHZ para el ultrasonido
Doppler color y ortomedicion, la pelicula utilizada en
todos los estudios fue Kodak Dryview Laser Imaging.

Discusion

El sindrome de Klippel-Trenaunay fue descrito en
1900 por dos investigadores franceses, es un disturbio
mesodérmico congénito raro de etiologia desconocida
y de expresion variable con probable alteracion a nivel
del gen VG5Q, el cual es el encargado de controlar el
crecimiento de los vasos sanguineos. En algunas oca-
siones pueden haber individuos portadores de una
mutacion paradominante que se transmite a su descen-
dencia, pero si ocurre una segunda mutacion somatica,
se forma un conjunto de células mutantes donde se pierde

Figura 1. Mancha color rojo vinoso que ocupa parte del cue-
llo, térax, brazo derecho, muslo y pierna del lado derecho.

la heterogenicidad y entonces se expresa el sindrome,
es por ello que se explica su concurrencia familiar oca-
sional.’3®

La incidencia es baja tanto en nuestro pais como a
nivel internacional, con una relacién M:F = 1:1.%

Se caracteriza por presentar tres hallazgos:

1. Malformacién vascular (hemangioma) ya sea veno-
sa o linfatica de predominio unilateral, caracteriza-
da por desarrollo excesivo de los tejidos (sangui-
neo) condicionando un color en vino de oporto, aun-
que el compromiso bilateral no es raro.?

2. Varicocidades en 70-80%.4

3. Hipertrofia del hueso o tejidos blandos en forma uni-
lateral de predominio en miembros inferiores, la cual
es el hallazgo mas variable (50-94%), que pueden ir
desde la sindactilia hasta la asimetria.*

La malformacidn vascular capilar suele ser un nevus
flammeus, pueden implicar también tejidos subcutaneos
e incluso intraabdominales. Las venas varicosas sue-
len desarrollarse a medida que aumenta la presion en
el sistema venoso durante la deambulacién y son debi-
das a dilataciones aneurismaticas, duplicaciones, hipo-
plasias y aplasias del sistema venoso profundo, asi
como anomalias del sistema venoso superficial y de
venas perforantes. Las venas varicosas suelen desa-
rrollarse a medida que aumenta la presion en el siste-
ma venoso durante la deambulacion y son debidas a
dilataciones aneurismaticas, duplicaciones, hipoplasias
y aplasias del sistema venoso profundo, asi como ano-
malias del sistema venoso superficial y de venas perfo-
rantes. Se han descrito otras anomalias congénitas
asociadas con el SKT, como esqueléticas, de tejidos
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blandos, cardiovasculares y asociaciones sindrémicas,
ademas de alteraciones neuroldgicas, como microce-
falia y macrocefalia.

El diagndstico puede hacerse visualmente, cuando
las alteraciones sean evidentes. No obstante, los pa-
cientes deberan ser evaluados utilizando una estrate-
gia de imagenes no invasivas, que incluya ecografia y
Doppler de color, TC, RM, linfoescintigrafia y serie es-
quelética. La flebografia estaria indicada para evaluar
el tratamiento quirdrgico y la arteriografia cuando se
sospeche una fistula arteriovenosa. La angiorresonan-
cia con Gadolinio permite una mayor precision en el
diagndstico por imagen.

En este paciente es clasica la lesion cutéanea en el
lado derecho (Figuras 1, 2 y 3), la cual es de bordes

.

Figura 2. En el
MPD también se
observa aumen-
to de la trama
venosa en la
cara posterior
lateral externa
de la pierna,
musloy en la re-
gion dorsal del
pie.

Figura 3. Vista
posterior de am-
bos MP, obsérve-
se el reforza-
miento vascular
venoso importan-
te en el lado de-
recho, asi como
diferencia en el
nivel de los plie-
gues de ambos
miembros pélvi-
cos y discrepan-
cia en el grosor
(diametro) de
ambas extremi-
dades en compa-
racion con el lado
izquierdo.
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Figura 4. Flebografia a nivel de pelvis donde se logra de-
mostrar la presencia de reflujo hacia la vena femoral dere-
cha al momento de realizar compresion.

Figura 5. Se observa miembro pélvico derecho sin paso del
medio de contraste al sistema venoso profundo.

geogréficos de color rojo vinoso de predominio unila-
teral observandose en cuello, tronco y extremidades
superiores e inferiores del mismo lado, aunque pue-
de pasar desapercibida en el nacimiento, se va ha-
ciendo mas notoria con la edad y con el crecimiento
0seo. Se puede localizar en cualquier regién, pero
son mas frecuentes en las piernas, regiones gluteas,
abdomen y porcidn inferior del tronco, predomina la
distribucidén unilateral aunque el compromiso bilateral
no es raro.”

Se realiz6 flebografia en donde se observé que el
sistema venoso del MPD fue anormalmente desarrolla-
do, en especial las venas comunicantes que son las
gue podrian estar agenecicas, lo que explica la ausen-
cia de medio de contraste en el sistema venoso profun-
do y que el retorno venoso sea a través del sistema



Figura 6. Dilatacion del sistema venoso superficial en MPD
y se descarta con compresion a nivel de rodilla y muslo la
posibilidad de la existencia de comunicantes.

venoso superficial observandose dilatado y tortuoso en
la flebografia (Figuras 4, 5y 6).

En este sindrome las varices que presento el pa-
ciente le podrian condicionar en un futuro hiperplasia
linfatica, que se puede observar en 50% de los enfer-
mos, lo que ademas se asocia a linfedema® (Figuras 2
y 3).

De acuerdo con los hallazgos encontrados en la fle-
bografia como complemento diagndstico de imagen, se
le practicé al paciente un estudio Doppler color, el cual
nos permite valorar las estructuras vasculares superfi-
ciales y profundas, para lo cual se le realiz6 este estu-
dio en la extremidad hipertrofiada (derecha), en donde
el sistema venoso profundo se observa solamente has-
ta el tercio medio de la pierna al realizar compresion
(Figura 7).

Ocasionalmente los pacientes con sindrome de Kili-
ppel-Trenaunay pueden cursar con fistulas arteriove-
nosas, para lo cual a la enfermedad se le puede deno-
minar sindrome de Klippel-Trenaunay con asociacion
de Weber, esta alteracion es poco frecuente y fue des-
cubierta en 1907.7

Otras bibliografias asocian estos dos sindromes
como parte de una misma anomalia, que afecta a dife-
rentes regiones del cuerpo.

Ahora bien, los portadores de este sindrome pue-
den tener una talla baja o alta que puede ser secun-
daria a la asimetria de los miembros inferiores’ (Fi-
gura 8).

La hipertrofia de los tejidos blandos y los huesos da
como resultado el aumento en longitud y circunferencia
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Figura 7. Ay B) Se realiza Doppler color a nivel de la region
inguinal derecha identificando sistema venoso profundo de-
mostrable con compresion.

Figura 8. Se toma radiografia A-P de pelvis con el paciente
en posiciéon de pie, en donde se observa la diferencia de
altura de crestas iliacas y en la ortomedicion se obtiene un
valor diferencial de 3.4 cm.
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de la extremidad afectada. Se midi6 la circunferen-
cia del miembro pélvico derecho en nuestro paciente,
la cual también es mayor que en el izquierdo (Figura 3).

El aumento de la circunferencia puede obstaculizar
el funcionamiento y puede causar desfiguracion, sin
embargo, la hipertrofia no siempre coincide con el area
de compromiso y en 75% de los casos la literatura re-
fiere que sdlo afecta a un solo miembro.®°

Hay otros peligros que se asocian con el aumento
de longitud de una extremidad cuando se trata de una
pierna, por ejemplo, el problema puede causar dificul-
tad para caminar; desviacion de columna (escoliosis),
ya que el cuerpo intenta compensar la disparidad en
longitud y en ocasiones artritis degenerativa de la ca-
dera Yy las rodillas, por lo que nuestro paciente necesi-
tara del Servicio de Ortopedia para su valoracion y
manejo."

Como las alteraciones en el desarrollo de este sin-
drome dependen mas de la capa germinal mesoblas-
tica es légico que resultaran afectadas las estructuras
que de ella se derivan como angioblasticas, linfoblas-
ticas y osteoblasticas, determinando asi un numero
ilimitado de asociaciones de este sindrome con mal-
formaciones, como, por ejemplo, macrodactilia, sindac-
tilia, polidactilia y anormalidades craneofaciales por
mencionar solo algunas.''-12

De tal forma que como este sindrome es extremada-
mente variable, debe ser investigada la posibilidad de
un hemangioma visceral, ocular, del aparato urinario,
del SNC o del tracto gastrointestinal en donde puede
condicionar hemorragia rectal por varices colonicas.™

Como se mencion6 anteriormente, la mortalidad del
SKT es de 1%, aproximadamente, siendo por el contra-
rio alta la morbilidad debido a las complicaciones que
se podrian presentar a futuro como son trombosis,
embolismo pulmonar, insuficiencia cardiaca, hemotoérax,
gangrena, anomalias del SNC, sangrado gastrointesti-
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nal, renal, CID y el sindrome de Kasabach-Merrit.'>16
Por lo anterior, es importante tomarlas en cuenta en el
momento del diagndstico, aunque a nuestro paciente
se le realizaron estudios de extension como Rx de t6-
rax, ecografia abdominal, de fondo de ojo, biometria
hematica, quimica sanguinea, examen general de ori-
nay examen coproparasitoscopico, los resultados fue-
ron normales.®

El SKT es un proceso benigno aunque progresivo,
cuyo tratamiento en 60% de los casos es sintomatico y
conservador, orientado principalmente al manejo de las
complicaciones, no obstante es necesario una actua-
cién multidisciplinaria.*

En relacién con el diagndéstico diferencial, las malfor-
maciones vasculares son una manifestacion primaria
de otros trastornos esporadicos o hereditarios que no
deben confundirse con el SKT, como los sindromes de
Maffucci, Gorham, Bannayan, Riley-Smith, Solomon y
otros, sin embargo, podemos mencionar algunos en los
que se debera realizar diagndstico diferencial como son:
El sindrome de Proteus, nevus anémico, Phakomato-
sis, pigmento vascularis, flebotrombosis, insuficiencia
venosa crénica y cutis marmorata.

Conclusién

El prondstico de pacientes con sindrome de Klippel-
Trenaunay se halla sujeto al grado de afectaciéony a la
presencia de complicaciones, de ahi que algunos pa-
cientes no precisen ningun tratamiento.

La importancia de este articulo precisa en el diag-
néstico clinico y en los hallazgos encontrados en los
estudios de imagen, evitar las complicaciones y pro-
porcionarle a nuestros pacientes tratamiento oportuno
en cuanto al impacto psicoldgico y la calidad de vida,
que segun la bibliografia, es en general bueno, siendo
importante una éptima relaciéon médico-paciente, asi
como un entorno social adecuado.
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