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RESUMEN

1 sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber es una entidad congénita

rara que puede presentar los siguientes signos ciinicos: Manchas

de “vino de Oporto” o “manchas de nacimiento” (malformaciones

capilares venosas), hipertrofia dsea o de tejidos blancos,
malformaciones venosas y anomalias capilares. Pueden presentarse
complicaciones como glaucoma, sangrado, celulitis, frombosis venosas
o embolismo pulmonar; otras anomalias asociadas pueden darse en
otros sistemas, como gigantismo de los artejos, manos o pies,
linfoedema, o compromiso de los drganos pélvicos o abdominales.
Este sindrome se limita a una sola extremidad, pero puede comprometer
mds de una, la cabeza o el ironco; cada caso es tinico y puade exhibir
diferente grado de compromiso. Su etivlogia es por herencia esporddica,
probablemente localizada en una afteracion en 5gq13.3 0 11g13. una
teoria aceptada es que este sindrome puede ser producido por
anomalias mesodérmicas duranie el desarroflo fetal, otra siguiere que
la causa puede ser el resuitado de una mutacion secundaria de un gen
somatico. El tratamiento mds efectivo es el manejo conservador de fos
sinfomas: 1a terapia ldaser puede reducir o efiminar las lesiones cutaneas.
Tanto la Tomografia Axial Computadorizada como la Resonancia
Nuclear Magnética y los estudios doppler a color son ttiles en determinar
la extensidn del sindrome y para determinar la mejor manera de tratarlo.
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PRESENTACION DEL CASO

En Agosto de 1999 se presentd a la Fundacién
Oftalmolégica de Santander una paciente de 3 anos de
edad con diagndstico de sindrome de Sturge-Weber. El
paciente se presentd con angioma facial izquierdo, tipo
nevus flammeus en dos ramas del nervio trigémino, junto
a angioma de cuello asimétrico contralateral,
angiodisplasias en cara dorsal de miembro inferior
derecho e hipertrofia hemifacial izquierda que involucra
hipertrofia de labios y lengua. (Fig. 1y 2)

Figura 1. Nevus Flammeus e hipertrofia
hemifacial.
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Figura 2. Nevus contralateral e hipertrofia
labial,

La paciente fue remitida al servicio de Oftalmelogia
Pediatrica para control de cirugia filtrante realizada por
glaucoma. Habia sido intervenida quirdargicamente de
trabeculectomia por glaucoma asociado a sindrome de
Sturge-Weber en ojo izquierdo (IO} a los 6 meses de edad;
presentaba también sindrome convulsivo caracterizado
por crisis parciales complejas desde los 8 meses de edad,
estando bajo tratamiento con carbamazepina.

Al examen oftalmologico se encontrd fijacion y
seguimiento adecuado de los objetos presentados. Al
examen de biomicroscopia se encontrd ampolla filtrante
amplia, delgada y funcionante, diametros cornéales
simétricos. Al fondo de ojo se evidencid la presencia de
un hemangioma coroideo extenso e irregular de Ol con
compromiso del nervio éptico sin evidencia de
desprendimiento de retina, asi como tortuosidad vascular
marcada en el polo posterior; en el ojo derecho (OD) la
fundoscopia no reveld anormalidades. Se practica
exploracién bajo anestesia general encontrandose
diametros cornéales en OD de 11,5 mm y Ol de 13 mm;
tonometria OD 14 mmHg y Ol 4 mmHg. Estos hallazgos
corroboraron el adecuado control de la presion intraccular.
Se toma ecografia de Ol para evaluar el hemangioma
diagnosticado clinicamente. Esta reporta un cristalino en
posicion normal, camara vitrea silente, retina y coroides
adosadas, engrosamiento coroideo vy areas
hiperreflectivas en el disco Optico. La refraccion demuestra
una hipermetropia marcada en Ol de +8.00 comparada
con el OD el cual esta en +1.00. La presencia de
hipermetropia alta se interpreta como una reduccion en el
diametro anteroposterior interno del ojo asociado a la
presencia del hemangioma coroideo. Una tomografia axial
computarizada cerebral mostré calcificaciones corticales
temporo-parietales, sin atrofia cerebral circundante (Fig
3).

Figura 3. Tomografia axial computarizada.

DISCUSION

El sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber (KTW)} es una
angiodisplasia osteohipertrdfica clasificada dentro de las
facomatosis clinicamente similar al sindrome de Sturge-
Weber (angiomatosis encefalotrigeminal). El sindrome de
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KTW es una enfermedad de herencia esporadica
localizada en 5q13.3 y en 11g13 2

El glaucoma se produce EN cerca del 30% de los
pacientes, presentandose en el lado del angioma facial.
Los pacientes con lesién que afecta el parpado superior
tienen un mayor riesgo de glaucoma. En el 60% de los
pacienties se produce aumento de la presion intraocular
durante los dos primeros arnos de vida, provocando
buftaimos. En el restante 40% la elevacién de la presion
intraocuiar (PIO} no se produce hasta la infancia tardia o
inicio de la edad adulta 3. El aumento de la PIO es el
resultado de una anomalia del angulo, similar a la
observada en el glaucoma primatio congénito © como
consecuencia de la elevacion de la presién venosa
epiescleral asociada a hemangioma epiescleral. El
tratamiento es dificil y el pronéstico no es bueno; puede
realizarse cirugia filtrante a pesar del elevado riesgo de
hemorragia expulsiva coroidea intraoperatoria.

Las principales manifestaciones sistémicas son los
angiomas que pueden afectar a cara, las meninges y el
cerebro. El nevus flammeus presente en estos pacientes
es un angioma plano facial y congénito de color «vino
oporto» cuyo origen es una malformacion vascular de
capilares cutaneos que aparece sobre el tronco o los
miembros en una distribucion asimétrica y, en algunas
ocasiones, acompafiado de hipertrofia asimétrica de toda
o parte de un miembro *. La hipertrofia de los miembros es
debida a hiperplasia de huesos y tejidos blandos; algunos
pacientes cursan con linfoedema 5. Se han descrito casos
de macrocefalia y tumoras gastrointestinales tipo pélipos
y hemangiomas, asi como sindrome de malabsorcion,
macrodactilia o sindactilia ®.

El sisterna nervioso central es afectado raramente, aunque
han sido descritas macrocranias y malformaciones
vasculares intracraneales y angiomas ipsilaterales de las
meninges y del cerebro que afectan con mas frecuencia
la regién parieto-occipital 78, Estos ultimos estan
presentes en el paciente descrito. Los sintomas
neuroldgicos se pueden desencadenar antes de los 6
meses de edad dependiendo del crecimiento
descontrolado de las venas superficiales del cerebro.
Estas venas se sitlan tipicamente en la parte posterior
(occipital) del cerebro y en el mismo lado de la «marca de
nacimiento». Estos angiomas crean condiciones
anormales para el desarrollo y funcion de la region
afectada. La lesion cerebral puede provocar epilepsia
jacksoniana de dificil control, hemiparesia y hemianopsia;
a menudo se calcifican pudiendo detectarse en Tomografia
Axial Computarizada o en Resonancia Nuclear
Margnética. La atrofia de la corteza cerebral circundante
puede originar grados variables de deficiencia mental °.

Bird reporté cuatro casos quienes desarrollaron

bacteremia por Gram negativos . La condicién peodria
ser diferenciada del sindrome de Proteus, en la cual la
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hipertrofia de miembros puede ser mucho mas severa y
progresiva. En la revision de individuos afectados hecha
por Aelvoet y cols 1, se encontrd que 2 de 86 casos tuvieron
otro miembro de la familia afectado por hemihipertrofia.
Estos hallazgos fueron interpretados por Happle ", quién
concluye que son sugestivos de herencia paradominante.
Este autor sugiere que los individuos con sindrome de
KTW son heterocigotos para un gen anormal,
fenctipicamente normales aunque el alelo podria ser
transmitido imperceptiblemente durante algunas
generaciones, las manifestacionas clinicas se presentan
solamente si ocurre una segunda mutacion somatica en
el alelo normal en etapas tempranas de la embriogénesis,
explicando asi la presencia de un patrén en mosaico en
esta condicidn y describe casos familiares ocasionales.
Cebalios-Quintal y cols reportaron una familia en la cual
la madre tenia un hemangioma capilar extenso de 13 por
14 cms en la espalda y abundantes venas varicosas en
ambas piernas y el hijo con hemangiomata en la piel y
defectos cardiacos severos 12,

Cristaldi y cols reportaron 2 casos de una misma familia
con caracteristicas clinicas de sindrome de KTW asociado
con hemimegalencefalia *. Beals y Lovrien reportaron 3
casos de nifias con hemangiomas capilares difusos de
los miembros inferiores asociados a hipotrofia; esto puede
ser una condicion distinta 4. Whelan y cols reportaron un
caso de una nifia con sindrome de KTW asociado a una
translocacion reciproca 46, XX, t (5;11) (q13.3; p15.1) ".
Campistol y cols describieron una mujer de 19 afios de
edad afectada con el sindrome quien tuvo multiples
hemangiomas pélvicos renales y aneurisma de la arteria
renal. &

CONCLUSIONES

Se describe una paciente con sindrome de Klippel-
Trenaunay-Weber asociado a glaucoma secundario
congénito, quien ingreso a ia Institucién con el diagnostico
de Sindrome de Sturge-Weber. La paciente descrita
presenta tas manifestaciones petriféricas y centrales
asociadas al sindrome de KTW. Aunque estos dos
sindromes comparten hallazgos clinicos similares son dos
entidades patoldgicas diferentes, las alteraciones oculares
de las dos enfermedades se comportan de manera similar
y es probable que estas sean consecuencia de
mecanismos fisiopatoldgicos iguales.

Aunque no existe publicacién en la literatura mundial
acerca del comportamiento del glaucoma en estos
pacientes, sugerimos que su historia natural es muy similar
a la que se presenta en el sindrome de Sturge-Weber. De
igual manera es posible que se presenten las mismas
dificultades postoperatorias relacionadas con el dificil
prondstico y con el riesgo asociado a la presencia de
hemangioma coroideo. En este reporte la paciente
presenta control adecuado de la presidn intraocular sin
complicaciones postoperatorias a largo plazo.
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