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Resumen

Se presentaun paciente con el cuadro clinico del sindrome de Klippel Trenaunay Weber —-KTWS—, quien presenta ausencia
de bazo (asplenia) como signo atipico de esta patologia.

El sindrome de Klippel Trenaunay Weber, descrito desde principio de siglo, forma parte del grupo de enfermedades
llamadas «hamartomas», en las que predominan defectos en la organizacion de tejidos, lo cual origina la formacion de
masas que producen deformidades en diversos drganos y comprenden la presencia de hemangiomas, melanomas y
fibromas. Los tres signos bisicos de este sindrome son: Malformaciones capilares cutdneas, crecimiento excesivo de tejidos
blandos y éseo y malformaciones linfiticas y venosas. Pueden presentarse, entre otros defectos, asimeria corporal, fistulas
arteriovenosas, telangiectasias, asimetriafacial, y casi siempre visceromegalia, hepatomegalia, esplenomegalia, hemangiomas
en tracto genital urinario, compromiso de la esfera mental y del crecimiento (1).

Los hallazgos encontrados en este caso se compararon con los de la la literatura, se discutid la etiologia y se resalté la
ausencia de bazo, que no es un hallazgo comiin en estos pacientes.

Palabras claves: Malformaciones congénitas, hamartomas.

Abstract

This paper shows the case of a patient with clinical features of the Klippel Trenaunay Weber Syndrome (KTWS) who
presents absence of the spleen (asplenia) as an atypical sign of this pathology.

The KTWS was described at the beginning of the centiry and belongs to the group of diseases called hamartomas in
which the defects in the tissue reorganization is predominant. As a consequence, masses which produce deformities in
diverse organs such as hemangioma, melanoma, and fibroma, are formed. The three basic signs of this syndrome are:
cutaneous capillary malformations, excessive growing of soft and bony tissues and lymphatic and venous malformations.
It can be present, among others, body asymmetry, artery- venous fistula, telangiectasia, face asymmetry, and, almost
always, visceromegalia, hepatomegalia, spleenomegalia, haemangioma in the genitourinary tract, and mental and growth
disorders.

In this paper we compare the findings of the literature review, discuss the ethiology and highlight the lack of the spleen
a very rare finding in patients with this syndrome.
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dentro de lo normal.

La nifia present6 al nacer hipertrofia leve de
miembro inferior izquierdo y asimetria facial. A
partir del primer afio evidenci6 hemangiomas en
un brazo y en la pierna izquierda, con hipertrofia
progresiva de estos dos segmentos corporales (Figs.
1y 2). En el curso de los dos tltimos afios se ha
observado incremento en la asimetria facial y
corporal por hipertrofia facial derecha marcada y
pared abdominal derecha, ademas ha iniciado
ulceraciones con cicatrizacién tardia en édreas de
pierna izquierda (Fig. 3).

Estudios realizados muestran hematologia,
quimica sanguinea y coagulacién normal; Rx de
miembros registran incremento en el crecimiento
6seo delos miembros afectados. El estudio vascular
Doppleevidencia dilataciones venosas superficiales
y profundas, con flujo lento y sin obstruccién. Un
andlisis citogenético mostré cariotipo 46,XX, y el
estudio neurolégico reporté retraso psicomotor
moderado en las
esferas cognosci-
tivay del lenguaje.

Todos estos sig-
nos llevaron al
diagnosticode sin-
drome de Klippel
Trenaunay Weber,
con un sigho muy
llamativo encon-
trado en el estudio
ecogréfico que in-
forma ausencia de
bazo (asplenia), sin
otrossignosasocia-
dos. El estado cli-
nico de la paciente
es estable, y los es-

Fig. 1 tudios familiares

no informan de

otros individuos afectados, pero si antecedentes de
sindrome varicoso en su rama materna.

Discusion

El sindrome de Klippel Trenaunay Weber es una
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patologia aparen-
temente «esporé-
dica», cuya etio-
logiay mododehe-
rencia aun perma-
necenendiscusion.
Porreglageneralse
aducen anomalias
mesodérmicas en
etapas fetales, que
permiten la persis-
tencia de comuni-
caciones arterio-
venosas micros-
copicas, sobre todo
en miembros, que
posteriormente
resultan en forma-
cién de nevus, va- Fig. 2

rices superficiales

ehipertrofia demiembros (1-2). No obstante, autores
como Aelvoet y Roelen han estudiado un gran
ntimero de familias en las cuales se han encontrado
dos o mas individuos afectados de la enfermedad,
asicomo otrossin el cuadro tipico pero con presencia
de hemangiomas planos, sindromes varicosos
severos, que han permitido pensar en una probable
«mutacion génica» con expresividad variable, y a
los cuales han denominado «mini Klippels» o
«formes frustes»
de la enfermedad

@3).

En nuestro pa-
ciente se encontrd
sindrome varicoso
en su madre y en
sus familiares de
primer grado.

Otros autores,
como Happle
(1993), proponen
la etiologia del
KTWS como he-
rencia paradomi-
nante,enlacualin-
dividuos hetero-
cigotos transmiten Fig. 3
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el gen a sus familiares, y cuando en ellos ocurre una
mutaciénsomatica parael alelonormal en unestado
temprano de la embriogénesis, surge una poblacién
decélulas homocigotas parala mutacion que origina
la enfermedad (4).

Tanto la forma de herencia del KTWS como su
sintomatologia son variables. Ademéds de los signos
caracteristicos (hemangiomas, dilataciones capilares
e hipertrofia) se observan otros signos y compli-
caciones, sobre todo de origen vascular, heman-
giomas pélvicos, aneurismas de la arteria renal,
Campistol, 1988 (5); hemorragias uterinas, Lawler-
Holmes, 1988 (6), y en pacientes con KTWS se han
encontrado malformaciones vasculares muiltiples
con coagulaciones de consumo in titero (7).

Ademasdelsistema vascular, uno delos 6rganos
frecuentemente afectados en este sindrome es el
bazo. Esplenomegalia, linfangiomas esplénicos y
linfangiomas cavernosos han sido informados en
estos pacientes (8-9-10).

En nuestro paciente llamé la atencién la falta de
bazo (asplenia), que es un hallazgo atipico en estos
pacientes, lamayoria delos cuales cursa conespleno-
megalia o hipertrofiade otras viscerasabdominales.
No se encontraron sintomas relacionados con este
hallazgo, por lo cual permanece en observacion.

En relacién con este signo es importante la fun-
ci6n del bazo, ya que en algunos pacientes, como el
reportado por Yamazaki y cols. (10), la trom-
bocitopenia sélo es mejorada por la esplenectomia
del linfangioma cavernoso.

El tratamiento del KTWS es variado y gene-
ralmente de sostenimiento. Vendajes compresivos
que mejoran el retorno venoso, terapia laser para
anomalias vasculares - capilares y cirugia vascular
dirigida permiten el manejo del paciente.

Para fines de asesoramiento genético se manejan
desde la presentacién esporadica hasta la posible
herencia paradominante y la posibilidad de un gen
ubicado en el cromosoma 5, relacionado por la
descripcién de una translocacién reciproca (5-11)
descrita por Whelan y cols. en una paciente con
KTWS (11).
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