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Sindrome de angio-osteo-hipertrofia

Se presenta el caso clinico de una paciente de 28 afios de edad, que acude a consulta por
un cuadro de pesadez y dolor urente en el miembro inferior izquierdo, que no cede con
analgesia habitual.

Durante la exploracién se aprecia el miembro izquierdo de mayor tamaro, con presencia
de varices y mancha violacea que se extiende a lo largo de dicha extremidad.

Los hallazgos clinicos permiten el diagnéstico de sindrome de Klippel-Trénaunay.

Se sigui6 un enfoque integral y multidisciplinar con la participacién de multiples espe-
cialistas (médico de familia, medicina interna, cirugia vascular y cirugia ortopédica y trau-
matologia). Se decidi6 abordaje conservador con vendajes eldsticos y colocacién de alza
ortopédica para correccién de asimetria entre los miembros inferiores.

Actualmente la paciente ha conseguido adecuado control de sintomas y contintia con
revisiones periédicas.
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Klippel-Trénaunay syndrome
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We present the clinical case of a 28-year-old patient, who comes to the office referring
heaviness and burning pain in the left lower limb, which does not yield with usual analgesia.

During the examination, the largest left limb is seen, with the presence of varicose veins
and violet spot that extends along the extremity.

Clinical findings lead to the diagnosis of Klippel-Trénaunay syndrome.

A comprehensive and multidisciplinary approach was followed with the participation
of multiple specialists (family doctor, internal medicine, vascular surgery and orthopedic
surgery and traumatology). It was decided conservative approach with elastic bandages
and placement of orthopedic lift for correction of asymmetry between the lower limbs.

Currently the patient has achieved adequate control of symptoms and continues with
periodic reviews.
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Mujer de 28 afios de edad, natural de Rumania y residente en
Espafa desde la adolescencia. Refiere como tinico antecedente
patoldgico padecer de varices en el miembro inferior izquierdo
desde muy joven, para lo cual utiliza medias de compresién
de forma habitual.

Desde hace aproximadamente 6 meses trabaja como cama-
rera, por lo que tiene que pasar muchas horas de pie. Desde
entonces nota aumento de las molestias en dicha extremidad,
con sensacién de pesadez constante y dolor urente que no
cede con analgésicos.

Durante la exploracién fisica llama la atencién la asimetria
que presenta entre ambos miembros inferiores. Se observa
mayor tamafo y volumen en el izquierdo, ademas de la pre-
sencia de una mancha violacea que se extiende a lo largo de
dicha extremidad, hallazgos que la paciente reconoce como “de
nacimiento” (figura 1). Da la impresién de que la afectacién vas-
cular se extiende desde el gluteo hasta la cara posterior de la
pierna con presencia de venas reticulares de pequefio tamano
y telangiectasias. Los pulsos pedios estan presentes y el resto
de la exploracién fisica no presenta hallazgos significativos.

Recuerda que fue valorada por este problema en su pais
natal cuando era nina; pero, dado que no le ocasionaba mayo-
res problemas en su vida diaria, decidieron no profundizar
su estudio.

Solicitamos analitica completa. El hemograma, la funcién
renal, la glucemia, los perfiles hepatico, lipidico y férrico, el
acido foélico, la velocidad de sedimentacién globular y la pro-
teina C reactiva estan dentro de valores normales.

Figura 1 - Asimetria de los miembros inferiores. Hipertrofia 1

Se realiza radiografia de mensuracién de miembros infe-
riores. Se aprecia mayor longitud ésea del miembro izquierdo,
tanto del fémur como la tibia (figuras 2 y 3).

Se realiza ecografia doppler de los miembros inferiores. Las
venas safenas externa e interna son competentes y el sistema
venoso profundo permeable, comprensible y competente.

Dados los hallazgos clinicos, llegamos al diagndstico de
sindrome de Klippel-Trénaunay (SKT).

Se decide un abordaje multidisciplinar, solicitando la valo-
racién por Cirugia Vascular, Traumatologia y Oftalmologia.

Esta ultima realiza exploracién oftalmolégica que describe
como normal.

Realizamos ecografia abdominal para valorar presencia
de alteraciones vasculares en el higado o el bazo, que son
descartadas.

Revisando la historia clinica, encontramos una tomografia
axial computarizada (TAC) craneal realizada hace menos de
un ano en el contexto de un traumatismo craneoencefdlico. En
ella no se evidencia presencia de malformaciones vasculares.

Habiendo descartado afectacion de otras estructuras de la
anatomia diferentes al miembro inferior izquierdo, se decide
abordaje conservador mediante alza en el miembro derecho
para compensar la desnivelacion pélvica, uso de medias elds-
ticas de compresién en el izquierdo hasta el muslo y segui-
miento evolutivo por parte de Cirugia Vascular y Traumatologia.

La paciente lleva més de un afio de seguimiento. Refiere
mejoria sintomatica con el tratamiento y las recomendaciones
indicadas.
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ongitudinal y circunferencial del miembro inferior izquierdo

que produce inclinacién de la pelvis. Mancha de vino oporto que se extiende desde la region glitea hasta pie izquierdo.
Varices, venas reticulares de pequeno tamaio y telangiectasias principalmente en la cara posterior.
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Figura 2 - Radiografia
de mensuracién de
miembros inferiores, en
la que se aprecia mayor
longitud del fémur y la
tibia izquierdos.

Comentario

El SKT, también llamado sindrome de angio-osteo-hipertrofia,
fue descrito por primera vez en 1900 por los investigadores
franceses Klippel y Trénaunay? fue reconocido oficialmente
por la International Society for the Study of Vascular Anomalies en
1996 como una malformacién vascular congénita®.

La etiopatogenia se desconoce, aunque se cree que se debe
a una alteracién en el desarrollo fetal del mesodermo, que
afecta las lineas angioblastica, linfobléstica y osteobléstica,
que de ella derivan?®. La prevalencia estimada es de 1/30.000-
100.000 recién nacidos vivos®, sin preponderancia por sexo o
raza. Suele manifestarse desde la infancia o adolescencia®”.

La mayoria de los casos de SKT son esporadicos, aunque
se han comunicado casos familiares®. El gen AGGF1 (AnGiogenic
Factor with G Patch and FHA Domains 1) es el primero identificado
que se ha asociado con un riesgo significativo de padecer SKT°.
También se han descrito mutaciones en el VG5Q, encargado
de controlar el crecimiento de los vasos sanguineos'?, y en el
PIK3CA, que produce la activacién de la proteina AKT (a través
de mTOR1 provoca un aumento en la proliferacién celular y
da lugar al sobrecrecimiento de las estructuras descritas)*®.

El cuadro clinico se caracteriza por la triada clésica de:

e Malformacién capilar cutdnea, que suele manifestarse
como un nevus flammeus o mancha de vino de Oporto.

Figura 3 - Radiografia de mensuracién de los miembros
inferiores, en la que se aprecia inclinacién de la pelvis
hacia el lado derecho de forma compensatoria a la
hipertrofia del miembro inferior izquierdo.

Es la anomalia mas frecuente y estd presente en 80-98 %
de las series®. Estos angiomas cutaneos se pueden localizar
en cualquier regioén, pero son mas frecuentes en las pier-
nas, las regiones gluteas, el abdomen y la porcién inferior
del tronco. Predomina la distribucién unilateral, aunque el
compromiso bilateral no es raro*”.

e La hipertrofia del tejido blando u 6seo en las extremidades
es el hallazgo més variable (50-94 %). La hipertrofia del
miembro suele ser circunferencial y menos frecuentemente
longitudinal. Puede afectar a todos los huesos de una extre-
midad o limitarse a uno o dos huesos'?. La hipertrofia de los
tejidos blandos puede ser limitada a una masa localizada
en la espalda o el pecho, o puede ser difusa e incluir todo
un brazo o pierna. Puede estar asociada a macrodactilia,
polidactilia, clinodactilia y oligodactilia?®. La afeccién de
la extremidad inferior es 10-15 veces mdas comun que la
de la superior®.

e Malformaciones venosas, representadas por venas varico-
sas u otras malformaciones del sistema venoso profundo,
presentes en 70-80 % de los casos™?®. Las varices suelen
desarrollarse a medida que aumenta la presién en el sis-
tema venoso durante la deambulacién y son debidas a
dilataciones aneurismaticas, duplicaciones, hipoplasias y
aplasias del sistema venoso profundo, asi como a anoma-
lias del sistema venoso superficial y de venas perforantes?.
La malformacién caracteristica se encuentra en el sistema
venoso marginal, que coexiste y compite con el sistema
venoso profundo (a veces estar poco desarrollado) y genera
un flujo estancado, circunstancia que puede provocar con-
gestién venosa asintomatica, tromboflebitis superficial,
trombosis venosa y tromboembolismo pulmonar®.

El diagnéstico es principalmente clinico y requiere la pre-
sencia por lo menos 2 de las caracteristicas mencionadas; sin
embargo, la confirmacién y tratamiento requieren estudios
complementarios que nos permitirdn un abordaje integral. Los
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pacientes deberan ser evaluados utilizando una estrategia de
iméagenes no invasivas, que incluye ecografia doppler, TAC, RM,
linfoescintigrafia y serie esquelética®.

El doppler permite valorar las estructuras vasculares superfi-
ciales y profundas; si se objetiva la presencia de fistulas arterio-
venosas pasa a denominarse sindrome de Klippel-Trenaunay-
Weber.

La flebografia estd indicada para evaluar el tratamiento
quirtrgico y la arteriografia cuando se sospeche una fistula
arteriovenosa’.

La angiorresonancia con Gadolinio permite una mayor
precisién, muestra el grado de hipertrofia tisular, el compro-
miso 6seo y confirma las anormalidades relacionadas con el
sistema linfatico®.

Cuando el aumento de longitud afecta al miembro inferior
puede causar dificultad para caminar o desviacién de columna
(el cuerpo intenta compensar la disparidad en longitud) y en
ocasiones artritis degenerativa de la cadera y de las rodillas®.

El SKT es un proceso benigno, aunque progresivo, cuyo
tratamiento en el 60 % de los casos es sintomatico y conser-
vador. Esta dirigido a las complicaciones (agudas o crénicas)
y ademas al tratamiento preventivo de las anormalidades que
llevaran a futuras secuelas®. La terapia de compresién, como
el uso de prendas o vendajes elasticos, es eficaz en pacientes
que sufren de hinchazén, edema o dolor en las extremidades
causado por hipertrofia de los miembros, estasis venosa y fle-
bitis®. De la misma forma, se utilizan calzados especiales con
alzas ortopédicas para corregir la asimetria de los miembros
inferiores y permitir una adecuada deambulacién.

La cirugia estd indicada solo en casos de incapacidad
funcional, complicaciones como insuficiencia venosa o por
motivos estéticos?. Por ejemplo, se recomienda la epifisiodesis
sila discrepancia de longitud entre los miembros inferiores
excede los 2 cm en el nifio en crecimiento. La cirugia sobre
las varices se realiza solo si son muy sintomaticas o en caso
de malformaciones arteriovenosas localizadas?. Las venas
marginales pueden ser obliteradas mediante embolizacién o
fotocoagulacién con ldser endovenoso, o se las puede remover
quirtrgicamente®. Las malformaciones linféticas de tamafio
importante provocan discapacidad, y pueden someterse a ciru-
gia de citorreduccién.

Las deformidades 6seas requieren de seguimiento orto-
pédico.

Las malformaciones capilares pueden ser tratadas con
laser; las vesiculas linfaticas cutdneas con escleroterapia,

fotoevaporacién laser con diéxido de carbono, cauterizacién
0 escisién’.

El pronéstico de los pacientes estd sujeto al grado de
afectacién y a la presencia de complicaciones. La mortalidad
del SKT es aproximadamente del 1 %; sin embargo, la morbi-
lidad estd relacionada con las distintas anomalias vasculares
y las malformaciones intraabdominales, intrapélvicas y geni-
tales. Por dicho motivo debe investigarse la posibilidad de un
hemangioma visceral, ocular, del aparato urinario, del sistema
nervioso central o del tracto gastrointestinal, que puede ocasio-
nar algin tipo de hemorragia®*°. Otras complicaciones descri-
tas son episodios de trombosis como embolismos pulmonares,
insuficiencia cardiaca, CID o sindrome de Kasabach-Merrit*3.

Debido a que estas complicaciones son multisistémicas, se
requiere un enfoque multidisciplinar para un abordaje integral
en el seno del trabajo colaborativo de varias especialidades
médicas, ademds de acompafamiento psicolégico para los
pacientes®. El médico de familia debe disponer de circuitos
adecuados de derivacién a las distintas especialidades y a
unidades de asesoramiento genético para este tipo de casos*.
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