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RESUMEN

El sindrome de Klippel-Trenaunay es un trastorno congénito, raro, caracterizado por
malformaciones venosas y capilares, ademas de hipertrofia de extremidades. Su
complejidad puede llevar a un diagnéstico tardio con complicaciones, incluso mortales,
como las gastrointestinales. Estas pueden beneficiarse con ciertas medidas, como
anticoagulantes, sigmoidectomia o antiangiogénicos, aunque son necesarios mas
estudios de los tratamientos propuestos. Se presenta el caso de un adolescente con
extensa malformacion vascular intestinal como complicacidon del sindrome de Klippel-
Trenaunay.

Palabras clave: sindrome de Klippel-Trenaunay; malformacion gastrointestinal;
hemorragia gastrointestinal; reporte de caso.

Los articulos de Revista Médica Electrénica de la Universidad de Ciencias Médicas de Matanzas se comparten
@ @ @ bajo los términos de la Licencia Creative Commons Atribucion— NoComercial 4.0.

Email: rme.mtz@infomed.sld.cu



https://orcid.org/0000-0001-9976-9909
https://orcid.org/0009-0006-8635-7626
https://orcid.org/0009-0001-1999-3132

Rev Méd Electrén. 2025;47:e6412 ISSN: 1684-1824

ABSTRACT

Klippel Trenaunay syndrome is a rare, congenital disorder, characterized by venous and
capillary malformations, as well as limb hypertrophy. Its complexity can lead to a late
diagnosis, with complications, even fatal, such as gastrointestinal complications. These
may benefit from certain measures such as anticoagulants, sigmoidectomy or
antiangiogenics, although more studies of the proposed treatments are needed. The
authors present a case of a male adolescent with extensive intestinal vascular
malformation as a complication of Klippel Trenaunay syndrome.

Key words: Klippel Trenaunay syndrome; gastrointestinal malformation;
gastrointestinal bleeding; case report.
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INTRODUCCION

El sindrome de Klippel-Trenaunay (KTS, por sus siglas en inglés) es un trastorno
congénito que podria estar relacionado con el espectro de sobrecrecimiento del gen
PIK3CA.(2 Es una condicidn clinica poco frecuente, que se caracteriza por una triada
conformada por malformaciones venosas y capilares, ademas de hipertrofia de
extremidades.(*34%) Aunque actualmente se puede diagnosticar en la etapa prenatal
mediante ecografia,® su diagndstico en la vida extrauterina representa un desafio, al
no existir criterios ni pruebas diagndsticas establecidas, requiriéndose dos de las tres
caracteristicas de la triada clinica para su diagndstico.(® Su complejidad puede llevar a
un diagnéstico tardio con las diversas complicaciones relacionadas a este sindrome,(”)
que pueden comprometer la vida del paciente, dentro de ellas las gastrointestinales.(®)

Se presenta el caso de un adolescente con KTS, con extensa malformacion vascular
gastrointestinal.

PRESENTACION DEL CASO

Masculino de 14 afios que presentd a los 3 afios de edad hemangioma de miembro
inferior izquierdo, con hipertrofia progresiva del mismo y limitacion funcional. A los 6
anos presentd nevo verrugoso en rodilla izquierda, realizdndosele una exéresis, sin
aparentes complicaciones. Sin embargo, desarrollé queloide en herida quirdrgica y a los
dos afos del procedimiento, se le infiltré corticoides a nivel del queloide, sin mejoria.
Progresa hipertrofia del miembro, asi como limitacién funcional.
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El paciente no asiste a los controles hasta los 12 afios de edad, donde al cuadro clinico
se le agrega rectorragia, palidez y mareos. La biometria hematica reporté Hb de 6,5, por
lo que se le transfundié glébulos rojos. Fue valorado por cirujano vascular; recibié el
diagnéstico clinico de KTS, y se solicitd valoracién multidisciplinaria. Fue dado de alta.
Pierde citas médicas.

Actualmente, acude por empeoramiento de sintomas: sindrome anémico y hematuria.
Requirid nuevamente transfusidon sanguinea. Fue valorado por nefrologia pediatrica; se
determind que hematuria no repercute en funcién glomerular. Se le realizd
videocolonoscopia, que reporté malformaciones vasculares en colon transverso,
descendente y sigmoides. La angioresonancia de abdomen reportd angiomatosis
mesentérica y angiodisplasia retroperitoneal. Posibilidad de compromiso de las
estructuras vasculares del meso que involucra asas yeyuno-ileales, colon descendente,
sigmoides y recto.

Ademas, se solicitaron estudios de aortografia —arteriografia mesentérica y hepatica,
arteriografia de miembros superiores y/o inferiores—, los cuales concluyeron: sindrome
de KTS, angiomas venosos con retraso del retorno venoso profundo de venas de pierna
izquierda, angiomas venosos en recto y colon descendente, adecuada irrigacién y
distribucion arterial de mesentérica superior, inferior, iliacas. Adicionalmente, se requirid
eco doppler de pierna izquierda, que evidencié multiples malformaciones venosas en la
extremidad inferior izquierda. Se sugiri6 embolizacion por parte del Servicio de
Gastroenterologia Pediatrica, en espera de derivacién a hospital con mayor capacidad
resolutiva. Persiste cuadro clinico, que afecta calidad de vida del paciente.

DISCUSION

El sindrome de KTS raramente presenta malformaciones vasculares a nivel
gastrointestinal; este compromiso pone en riesgo la vida del paciente. Las areas mas
afectadas del tracto gastrointestinal son el colon sigmoideo y el recto.(®:1®

No existe un tratamiento definitivo para el KTS. Sin embargo, en los casos de hemorragia
gastrointestinal, el manejo con anticoagulantes, o en hemorragias severas con
sigmoidectomia, han reportado ser exitosos. Otros tratamientos, como escleroterapia y
derivacion portosistémica primaria, no se recomiendan cuando existe compromiso a nivel
anorectosigmoideo.(® Adicionalmente, existen reportes favorables del manejo con
sirolimus, un antiangiogénico inhibidor del objetivo de la rapamicina que bloquea el
crecimiento y la supervivencia de las células endoteliales y linfaticas,(*?) aunque se
requieren mas estudios para definir su uso y monitoreo.(1?

El paciente reportado en este caso, aunque presenta deformidad de un miembro por la
hipertrofia —que afecta su estética y su movilidad—, es el compromiso gastrointestinal,
gue al ser extenso, no solo afecta su calidad de vida, sino también amenaza la misma.
Ademas, no ha recibido tratamiento por no disponerse del equipo necesario en el
hospital, por lo que su cuadro clinico persiste, presentando alto riesgo de desarrollar
otras complicaciones.
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CONCLUSIONES

El sindrome de KTS es una patologia rara, que se caracteriza por malformaciones
vasculares e hipertrofia de extremidades. Su diagndstico es clinico y su tratamiento no
esta del todo establecido. Un diagnostico oportuno evita el desarrollo de complicaciones
a futuro, las cuales pueden tener desenlaces fatales. Dentro de las complicaciones estan
las malformaciones vasculares a nivel del tracto gastrointestinal, las cuales son poco
frecuentes, y aunque tienen riesgo de mortalidad, pueden beneficiarse de ciertas
medidas, como anticoagulantes, sigmoidectomia o antiangiogénicos (sirolimus). Sin
embargo, se necesitan mas estudios de los tratamientos propuestos, sobre todo en
poblacion pediatrica.
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