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SINDROME DE KLIPPEL-TRENAUNAY-WEBER: PRESENTACION
DE UN CASO

Dra. Teresitade J. Méndez Sanchez,* Dra. | sabel dela C. Otero Alba,2 Dr. Ramiro Garcia
Garcia®y Dra. Bertila Pérez Tamayo*

RESUMEN se presentan las caracteristicas oftalmoldgicas y clinicas de una paciente que se
concluyd como portadora de sindrome KAlippel-Trenaunay. Este se incluye dentro de los sindromes
neurocutaneos con afeccion vascular. Es de presentacion poco frecuente (1/27 500 recién nacidos) y no bien
conocido. Posee 3 caracteristicas fundamentales que lo distinguen: angioma o nevus flammeus,
hipertrofia asimétrica de tejidos blandos y varices. En nuestra paciente se observan 2 de estas
alteraciones asociadas a otras anomalias ocasionales como son glaucoma y melanosis escleral
hilateral.

DeCS: SINDROME DE KLIPPEL-TRENAUNAY-WEBER/etiologia; SINDROME DE KLIPPEL-
TRENAUNAY-WEBER|genética; ANOMALIAS MULTIPLES; GLAUCOMA; NINO; MANIFESTA-
CIONES OCULARES.

L os sindromes neurocuténeos son di-
ficiles de comprender a causa de su com-
plejidad y nimero. Ademés, lano existen-
ciade unaclasificacion etiopatogénicadifi-
culta su denominacion y la utilizacion de
lainformacion disponible sobre estas en-
tidades.*

Desde el punto de vista patogénico
pueden ser clasificadas en 4 grupos. Uno
dedlosincluye aquellostrastornos deriva-
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dos de una perturbacion en € desarrollo
embrionario del sistemanerviosoy lapidl.
Los sindromes neurocutaneos con afecta-
cion vascular son representantes de este
grupoy se caracterizan por interesar amul-
tiples érganos. Las alteraciones pueden
consistir en malformaciones de tipo
disembriopético o neoplasias, generalmen-
te benignas, aunque a veces también de
carécter maligno. End sindromedeKlippel-



Trenaunay-Weber a igual queen el Sturge
Weber, laanomaliacon que se presentan es
el angioma plano, también llamado nervus
flammeaus o nevus tel angiectésico.?

Du y otros, utilizan el término de
facomatos spigmentovascular alaasociacion
de malformaciones vasculares cuténeas y
diferentes desdrdenes pigmentarios. Laalte-
racion constante de cada tipo es € nevus
flammeus Lasanormdlidadespig-mentariasaso-
Ciadas son: nevuspigmenta-dosy verrucoso en
e tipo |; manchas azuladas en d tipo |I; nevus
silusend tipolll y manchasazuladasy nevus
spilusend tipo V. El tipoll esel masfrecuen-
temente reportado. En este tipo, lamitad de
los pacientes tienen compromiso viscera y
dentrodeéd losmésfrecuentesson el sindro-
medeKlippel-Trenaunay-Weber y € sindro-
mede Sturge-Weber 2

Reporte de caso

Paciente femeninade 10 afios de edad,
raza negra, que al nacer se constatan
hemangiomas planos en hemicuerpo dere-
cho situado en el nivel de cara, cuello, bra-
Z0, nevus pigmentados azulados periorbi-
tarios, espalday en region glutea.

A los 4 afios de edad sufre traumaocu-
lar y durante el ingreso se le observanevus
pigmentado azulado en €l nivel escleral en
ambos 0jos. Es seguida por la consulta de
oftalmologiade su provinciaen dondesele
detectd aumento de la presién intraocular
en ambos ojos, por lo que los familiares
deciden traerla a nuestro centro.
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Anexos

Nevus pigmentado azulado periorbita-
rio ambos 0jos

Segmento anterior: Melanosisescleral
bilateral, de mayor extension y evidencia
en sector superior ambos 0j0s.

Medios: Transparentes ambos 0jos.

Fondo deojo: Ojo derecho (OD): Papila
con excavacion 0,5; se apreciaen €l nivel
de epitelio pigmentario areas dispersas de
pigmentacion azulada en pol o posterior.

Ojoizquierdo (Ol): Papilacon excava
cién 0,9, con RVN, seapreciapigmentacion
difusaen epitelio pigmentario mas acentua-
do que en €l ojo derecho.

Motilidad ocular: Conservada.

Gonioscopia: Angulo abierto con pig-
mentacion abundante y elementos
mesodérmicos.

VAP : OD +0,50 esf - 0,50 x 40°(1,0)
Ol - 2,50(0,4) dificil
Diametro pupilar 56 mm

Desde €l punto de vista pediatrico en-
contramos los nevus y hemangiomas, ya
descritos, ademas de hipertrofia de brazo
derechoy asimetriafacial.



Complementarios

Campo visual: Aumento descrito dela
mancha ciega en ambos ojos

OD: Periferiaconservada

Ol Disminucion del campo visua peri-
férico superior.

Electrorretinograma: (ERG): Seredizaes
timulando con flash en condiciones mespicas
y se obsarva respuesta en ambas 0jos con am-
plitud de onda A disminuidabilateramente
y latencias dentro delimites normales.

Conclusiones: ERG subnormal

Ultrasonido abdominal, eectroencefalo-
grama, TAC de créneo: Resultados normales.

Se decide realizar trabeculectomiaen
ambos 0jos, no hubo complicaciones qui-
rdrgicas, posoperatorio satisfactorio con
tensiones oculares dentro de limites nor-
males en las consultas de seguimiento.

Concluimoseél caso como sindromede

Klippel-Trenaunay-Weber (fig. 1).

FIG. 1. Paciente que se concluyé como porta-
dora de sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber.

Discusion

El sindrome de Klippel-Trenaunay-
Weber (KTW) fue reportado por Klippel y
Trenaunay en 1900.* Es un sindrome poco
frecuente (1/27 500 recién nacidos) y no bien
conocido entre los médicos, |o que puede
conducir a un manejo inadecuado y a un
retraso en el diagndstico de muchos casos
incluyendo la demora 0 no deteccién de
posibles manifestaciones asociadas y que
pueden motivar limitacién funcional poten-
cialmente evitable enlosenfermos.®

Esunaanormalidad vascular congéni-
ta de etiologia incierta caracterizada por
hemangioma plano, hipertrofiade huesosy
tegjidos blandos, que generalmente coinci-
de con €l &reade hemangiomay alteracio-
nes del sistemavenoso®® (figs. 2y 3).

Seplantealaposibilidad derelacion con
el gen para la proteina activadora de la
GTPasa, cuyamisiénesd control ddl creci-
mientoy diferenciacion celular.?

Lahipertrofia, enlamayoriadelosca
s0s, es de las extremidades; puede ser uni-
lateral o afectar unao masdeellas.”10

Lahipertrofiaes congénita o de apari-
cion temprana en la nifiez, usualmente de
un miembro,* el aumento de tamafio puede
ser progresivo y afectar atoda la extremi-
dad, auna parte de ellao alos dedos.

Nuestra paciente presenta hipertrofia
de brazo derecho y en ese nivel presenta
un dreade hemangioma(fig. 4).

No siempre coinciden todas |l as carac-
teristicas.’?

Puede haber compromiso visceral con
afeccién abdominal por el hemangioma
ipsilateral incluyendo colon, higado, bazo,
yeyuno, rifiones,'® pero puede estar cons-
tituido solo por desérdenes cutaneos y
melanosisescleral bilateral sincompromiso
visceral .3

Lapaciente presentadatienelas carac-
teristicas cutaneasy lamelanosis escleral



FIG. 3. Se observa melanosis escleral bilate-
ral, foto tomada poscirugia antiglauco-
matosa.

bilateral, no le comprobamostomavisceral,
ni por las manifestaciones clinicas detoma
de algunaviscerani por los complementa
riosrealizados.

Seconoce queen el sindromede KTW
el glaucoma puede ocurrir. Cuando la
melanosisocular y el nevusflammeusestén
juntosy hay unaextensa areacomprometi-

FIG. 2. Se observa he-
mangioma plano situa-
do en el nivel de la cara
y €l nevus pigmentario
azulado periorbitario.

dahay unafuerte predisposicion al glauco-
ma congénito. Cuando uno o ambos estan
presentes con solo parcial comprometi-
miento, laelevacién delapresionintraocular
puede desarrollarse tarde en lavida.®®

Nuestra paciente presentd glaucomaa
los 10 afios de edad, coincidiendo con la
bibliografia, de que cuando la melanosis
escleral y e nevus flammeus estan juntos,
hay aparicion tempranadel glaucoma.

Pueden existir anomalias ocasionales
asociadas como macrodactilia, sin-
dactilia, polidactilia, desproporciénenel
crecimiento de los dedos, hipertrofia
asimétrica facial, micro o macrocefalia,
anormalidades oculares como glaucoma,
catarata, heterocromia del iris, telangiec-
tasias conjuntivales, coloboma del iris 'y
estrabismo.*

De estas anomalias ocasional es nues-
trapaciente presenta hipertrofiaasimétrica
facia y glaucoma.



FIG. 4. a) Se observa hipertrofia de brazo derecho.

b) Muestra brazo izquierdo normal.

SUMMARY: The ophthalmologic and clinical characteristics of a patient that was
diagnosed as carrier of Klippel-Trenauney syndrome are presented. This syndrome is included
within the neurocutaneous syndromes with vascular affection. It is rare (1/27 500 newborns)
and it is not well known. It has 3 fundamental characteristics: angioma or nevus flammeus,
assymmetric hypertrophy of the soft tissue and varices. 2 of these alterations associated
with other occasional abnormalities as glaucoma and scleral bilateral melanosis are observed

in our patient.

Subject headings: KLIPPEL-TRENAUNEY-WEBER SYNDROME|etiology; KLIPPEL-TRENAUNEY-
WEBER/genetics, ABNORMALITIES, MULTIPLE; GLAUCOMA; CHILD; EYE MANIFESTATIONS.
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