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Caso ClíniCo

Síndrome de Klippel-Trénaunay, una 
afección infrecuente

Resumen

ANTECEDENTES: El síndrome de Klippel-Trénaunay es un defecto del desarrollo 
embrionario de los tejidos mesodérmicos que afectan la angiogénesis en diferentes 
etapas, que se caracteriza por la tríada de malformación capilar, malformación venosa 
y sobrecrecimiento de las extremidades con o sin malformación linfática. Aparece 
con muy poca frecuencia en la adultez. Se ha descrito una incidencia de 2 a 5 casos 
por cada 100,000 habitantes, con predominio en varones. Algunos estudios sugieren 
mutaciones activadoras del mosaico en el gen PIK3CA en el desarrollo embrionario 
que implica la angiogénesis.

CASO CLÍNICO: Paciente femenina de 23 años que inició su padecimiento desde el 
nacimiento con una “mancha roja” que abarcaba el muslo hasta la planta de la pierna 
izquierda. Refirió que hacía dos años comenzó con aumento de volumen de forma 
progresiva, acompañado de hipertermia e hiperestesia que la incapacitaron en la 
marcha, así como la aparición de várices en el tobillo. El ultrasonido Doppler destacó 
venas perforantes con datos de incompetencia a 10 cm de la rodilla y 38 cm del tobillo 
y reflujo safeno-femoral izquierdo.

CONCLUSIONES: El síndrome de Klippel-Trénaunay es una afección congénita com-
pleja poco frecuente cuya incidencia y prevalencia se desconocen y que puede pasar 
inadvertida por el médico. Debemos considerar las complicaciones a futuro, como 
trastornos de la coagulación, tromboembolismo, sangrado, insuficiencia venosa, celulitis 
y dolor. Se requiere un enfoque multidisciplinario en el tratamiento, idealmente en un 
centro multidisciplinario de anomalías vasculares.

PALABRAS CLAVE: Síndrome de Klippel-Trénaunay; várices; hemangioma; hipertrofia 
ósea; mancha en vino de Oporto.

Abstract

BACKGROUND: Klippel-Trenaunay syndrome is an embryonic developmental defect 
of mesodermal tissues that affects angiogenesis at various stages, characterized by the 
triad of capillary malformation, venous malformation, and limb overgrowth with or 
without lymphatic malformation. It appears very infrequently in adulthood. An incidence 
of 2-5 per 100,000 inhabitants has been described, with a predominance in males. 
Mosaic activating mutations in the PIK3CA gene are suggested in studies in embryonic 
development involving angiogenesis.

CLINICAL CASE: A 23-year-old female patient who began her condition from birth 
with a "red spot" that covered thigh to the left leg sole. Two years ago, she began 
with a progressive increase in volume, accompanied by hyperthermia and hyper-
esthesia that have made her unable to walk, as well as the appearance of varicose 
veins at the ankle level. Doppler ultrasound evidenced perforating veins with data 
of incompetence at the level of 10 cm from the knee and 38 cm from the ankle and 
left saphenous-femoral reflux.
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ANTECEDENTES

El síndrome de Klippel-Trénaunay, también 
llamado síndrome de angioosteohipertrofia 
o hipertrofia hemangiectasia, es un síndrome 
raro congénito que se caracteriza por una 
malformación vascular con afectación variable 
de capilares cutáneos, venas y vasos linfáticos 
acompañada de hipertrofia de tejidos blandos 
o huesos de la extremidad afectada.1 Fue des-
crito por primera vez en 1900 por los médicos 
franceses Maurice Klippel y Paul Trénaunay, en 
dos pacientes que tenían dermatosis angioma-
tosas asociadas con tejido blando asimétrico e 
hipertrofia ósea.2 

Se ha descrito una incidencia de 2 a 5 casos 
por 100,000 habitantes, informándose con más 
frecuencia en varones, no se ha observado pre-
dilección racial en particular.3

Los estudios recientes sugieren asociación 
con mutaciones activadoras del mosaico en 
el gen PIK3CA (fosfatidilinositol-4-5-bisfosfato 
3 cinasa, subunidad catalítica), que conducen 
al sobrecrecimiento excesivo de células por la 
desregulación de la vía mTORC2.4 Estas muta-
ciones ocurren en el desarrollo embrionario que 
implica la angiogénesis.5

El síndrome de Klippel-Trénaunay afecta prin-
cipalmente la red capilar, venosa y linfática en 
diversos grados de hipertrofia de tejidos blandos, 
hueso o ambos, principalmente en los miembros 
inferiores de forma unilateral, raramente es bila-
teral o en otras localizaciones como la cabeza 
o el cuello.6 Las manifestaciones clínicas que el 
paciente puede experimentar son dolor y linfede-
ma.7 A la exploración física podemos encontrar 
máculas capilares planas, rojas o violáceas en 
vino de Oporto, que se observan en el 90 al 
100% de los casos, siendo el primer hallazgo 
en el nacimiento.8 Las malformaciones venosas 
se observan en el 70 al 100% y constituyen 
varicosidades en los sistemas venosos profundo 
y superficial, venas embrionarias persistentes 
y aplasia/hipoplasia con incompetencia valvu-
lar; en la exploración física se observan venas 
tortuosas dilatadas en la extremidad afectada, 
acompañadas de edema y cambio de coloración. 
Las malformaciones venosas también pueden 
aparecer en el tubo gastrointestinal.1,9 Las mal-
formaciones linfáticas se observan en el 15 al 
50%, con linfedema y colecciones quísticas. 
Los hallazgos musculoesqueléticos incluyen hi-
pertrofia de tejido óseo, blando o ambos en una 
extremidad, observándose asimetría y en algunos 
casos puede observarse sindactilia, clinodactilia 
y polidactilia.10,11

CONCLUSIONS: Klippel-Trenaunay syndrome is a rare complex congenital entity 
whose incidence and prevalence are unknown, which may go unnoticed by the 
physician. We must consider future complications such as coagulation disorders, 
thromboembolism, bleeding, venous insufficiency, cellulitis, and pain. A multidis-
ciplinary approach is needed to treatment, ideally in a multidisciplinary vascular 
anomaly center.

KEYWORDS: Klippel-Trenaunay syndrome; Varicose veins; Hemangioma; Bone hy-
pertrophy; Port-wine stain.
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Se considera una enfermedad extremadamente 
rara, por lo que no existen criterios diagnósticos 
definidos ni pruebas de laboratorio o de gabinete 
patognomónicas, por lo que es un padecimiento 
de sospecha clínica.12

CASO CLÍNICO

Paciente femenina de 23 años, intendente, 
originaria y residente de Irapuato, Guanajuato; 
católica y soltera. Tenía el antecedente de “he-
mangioma” en el miembro inferior izquierdo 
desde el nacimiento. Antecedente de eventos 
tromboembólicos: interrogados y negados. 
Alergias medicamentosas y alimentarias: inte-
rrogadas y negadas. 

La paciente inició su padecimiento desde el 
nacimiento con una mancha rojiza en la extre-
midad izquierda que abarcaba por debajo de 
la rótula hasta la zona plantar; a los 10 años se 
realizó resonancia magnética con el hallazgo de 
insuficiencia venosa. 

Hacía 2 años comenzó con aumento de volumen 
del miembro inferior izquierdo, acompañado de 
hipertermia e hiperestesia que se había vuelto 
incapacitante, de predominio verpertino, así 
como aparición de várices a nivel distal. A la 
exploración física se observó una dermatosis 
localizada en el miembro inferior izquierdo, 
constituida por una mácula vascular plana, 
irregular, que confluía abarcando desde el muslo 
hasta la planta izquierda, acompañada de red 
vascular del tercio distal del tobillo de la cara 
externa. Figuras 1 y 2

Los estudios de laboratorio reportaron lo siguien-
te: glucosa: 77, BUN: 15, creatinina: 0.6, urea: 
32.1, sodio: 139, potasio: 4.2, cloro: 102. 

El ultrasonido venoso Doppler del miembro 
inferior izquierdo mostró reflujo safeno femoral 
izquierdo, trayectos varicosos que desemboca-
ban en la safena mayor en el tercio medio del 

Figura 1. Dermatosis localizada en el miembro 
inferior izquierdo constituida por mácula vascular, 
que confluye acompañada de red vascular en la cara 
externa del tobillo.

Figura 2. A. Edema comparado con la otra extremidad. 
B. Extensión de la dermatosis hasta la planta.

A               B
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muslo. Venas perforantes con datos de incom-
petencia a 10 cm de la rodilla y 38.5 cm del 
tobillo. Figura 3

DISCUSIÓN 

El diagnóstico del síndrome de Klippel-Trénau-
nay se basa en las características clínicas que 
incluyen mácula vascular, varicosidades venosas 
y crecimiento excesivo de la extremidad afectada 
con o sin malformación. Es un síndrome poco 
frecuente, no existen criterios diagnósticos de-

finidos, ni pruebas de laboratorio o de gabinete 
patognomónicas.

La evaluación radiológica y pruebas de labo-
ratorio pueden ser decisivas para orientar el 
diagnóstico. 

La ecografía Doppler y la resonancia magnética 
nuclear con o sin contraste intravenoso se reco-
miendan como imágenes iniciales de la sospecha 
de malformación vascular que se manifiesta 
con dolor o hallazgos de deformidad física.13 
La ecografía Doppler identifica anormalidades 
del sistema venoso superficial y profundo, 
observándose bajo flujo, canales vasculares 
comprimibles, incompetencia valvular y anoma-
lías anatómicas, como atresia o aneurismas.14 El 
ultrasonido que se realizó a la paciente demostró 
anormalidades del sistema venoso profundo, 
así como incompetencia valvular, además de 
ser un estudio relativamente barato que puede 
orientar al diagnóstico de síndrome de Klippel-
Trénaunay. 

La imagen por resonancia magnética proporcio-
na mayor precisión diagnóstica en la evaluación 
de las anomalías venosas y linfáticas subya-
centes, así como hipertrofia ósea y de tejidos 
blandos.13 En las malformaciones venosas se 
observa realce uniforme, en cambio, en las mal-
formaciones linfáticas se visualiza un realce en 
borde o tabique de paredes de la dilatación.14 

En todos los pacientes con sospecha de síndrome 
de Klippel-Trénaunay debe realizarse una serie 
de estudios de laboratorio, como hemograma 
completo, fibrinógeno, dímero D, tiempo de 
protrombina y tiempo de tromboplastina par-
cial. Deben realizarse estudios de coagulación 
repetidos ante procedimiento invasivo o durante 
el embarazo, por el riesgo mayor de tromboem-
bolia pulmonar o trombosis venosa profunda.14,15 

La biopsia de rutina no es necesaria para la con-
firmación histopatológica; sin embargo, puede 

Figura 3. Incompetencia safeno femoral en ultrasonido 
Doppler del miembro inferior izquierdo.
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ser útil para pruebas moleculares y genéticas, 
en particular para la secuenciación de próxima 
generación y reacción en cadena de la polime-
rasa digital de gotas.16,17

Los diagnósticos diferenciales que se incluyen 
son malformación capilar aislada, malformación 
capilar difusa con sobrecrecimiento, síndrome 
de Parkes-Weber y otros síndromes de sobrecre-
cimiento.18,19,20

El manejo terapéutico del síndrome de Klippel-
Trénaunay es multidisciplinario, se recomienda 
en centros multidisciplinarios de anomalías 
vasculares, con un equipo de dermatología, 
radiología intervencionista, cirugía plástica, 
cirugía ortopédica, angiología, terapia física y 
algología. 

El principal síntoma que mencionan los pa-
cientes es el dolor y edema de la extremidad 
afectada secundario a la insuficiencia venosa y 
linfática, por lo que deben incluirse medias de 
compresión que deben extenderse desde arriba 
del área afectada hasta cubrir los dedos distales; 
se recomienda también masaje linfático, fisiote-
rapia y actividad física. La reducción del edema 
disminuye el riesgo de celulitis recurrente y de 
heridas crónicas.21 

El manejo de dolor en pacientes con síndro-
me de Klippel-Trénaunay es un desafío, los 
medicamentos indicados regularmente son los 
antiinflamatorios no esteroides y los opiáceos; 
sin embargo, sólo proporcionan alivio temporal. 
La última instancia es la reducción de carga de 
malformación vascular a través de intervención 
quirúrgica endovascular.22 La paciente del caso 
comunicado ingería un derivado xantínico como 
la pentoxifilina y paracetamol que disminuía el 
dolor de manera temporal cuando realizaba sus 
actividades laborales; se sugirió tomar un AINE 
de rescate en caso de que tuviera dolor incapaci-
tante a pesar de los medicamentos que ya estaba 
tomando, con la precaución de no exceder su 

administración por los efectos adversos renales 
y gástricos. 

El manejo quirúrgico en estos pacientes es el 
tratamiento de elección de las varicosidades sin-
tomáticas, con el objetivo de mejorar la función y 
la movilidad, reducir el riesgo de infección y ul-
ceración, así como lograr el alivio completo del 
dolor. Se realiza extracción de venas, ligadura 
alta o flebectomía ambulatoria. Previo a realizar 
alguno de estos procedimientos debe verificarse 
la permeabilidad del sistema venoso, ya sea por 
resonancia magnética o venografía.23 La paciente 
fue enviada a angiología para valoración del caso 
y realizar safenectomía del miembro inferior 
izquierdo para su manejo integral y reducción 
de complicaciones. 

El pronóstico es variable y depende de la exten-
sión de la malformación y de las complicaciones, 
principalmente tromboembolia pulmonar y 
trombosis venosa profunda.24 Algunos pacientes 
pueden llegar a padecer hipertensión pulmonar 
tromboembólica crónica.25 La paciente tiene 
un riesgo intermedio prequirúrgico por lo que 
debe someterse a tromboprofilaxis neumática y 
farmacológica para evitar complicaciones en el 
transoperatorio y posoperatorio. 
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