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Sindrome de Klippel-Trenaunay — Relato de caso

Klippel-Trenaunay Syndrome - Case report
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Resumo: A sindrome de Klippel-Trenaunay é caracterizada por uma triade composta de mancha vinho do
porto, veias varicosas com ou sem malformacoes venosas e hipertrofia 6ssea e dos tecidos moles, envolven-
do, geralmente, apenas uma extremidade (hipercrescimento da extremidade afetada). Sua causa continua a
ser pesquisada, embora existam diversas teorias. E uma sindrome sem predile¢io por sexo e etnia, apresen-
tando-se mais ao nascimento, infincia ou adolescéncia. Apresentamos o relato de um caso de um menino
de oito anos com essa sindrome.
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Abstract: Klippel-Trenaunay syndrome is characterized by a triad of port-wine stain, varicose veins with or
without venous malformations, and bony and soft tissue hypertrophy. It usually affects only one extremi-
ty. Its cause continues to be investigated, although theories abound. There is no predilection for gender or
any particular ethnicity, and it appears more frequently at birth, childhood or adolescence. We report the
case of an 8-year-old boy with this syndrome.
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INTRODUCAO

A sindrome de Klippel-Trenaunay (SKT) é carac-
terizada por uma triade: mancha vinho do porto, vari-
zes e hipertrofia 6ssea e dos tecidos moles, envolven-

consequéncia de uma obstrugio venosa profunda ou
mesmo de uma atresia das veias profundas, causando
edema e hipertrofia do membro.”” Embora a SKT seja

do, na maioria das vezes, apenas uma extremidade.’
As lesOes sdao presentes a0 nascimento e em cerca de
75% dos pacientes manifestam-se antes dos 10 anos
de idade.’ Diferencia-se da sindrome de Klippel-
Trenaunay-Weber (SKTW), pois nesta esta presente
malformacio arteriovenosa da extremidade afetada.’
A origem dessa sindrome continua a ser eluci-
dada, embora existam diversas teorias. Alguns autores
acreditam que as alteragoes venosas desenvolvidas sao
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uma condi¢ao esporadica, trabalhos relatam casos
familiares de SKT que nao foram herdados de um
padrao mendeliano, sugerindo uma heranga multifa-
torial.® Estudos realizados posteriormente por Happle
sugerem que a heranc¢a de um Unico gene defeituoso
poderia explicar o desenvolvimento dessa sindrome,
bem como a ocorréncia de casos esporadicos e fami-
liares. Observou-se que as lesoes sio dispostas em um
padrao mosaico, em que heterozigéticos de um tinico
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gene defeituoso seriam fenotipicamente normais,
porém o alelo defeituoso pode ser transmitido por
muitas geracoes. O trago so seria expresso quando
uma mutagio somadtica ocorre no alelo normal, na
fase precoce da embriogénese, dando origem a uma
populag¢io de células clonais para a mutagiao de SKT.

Trata-se de uma sindrome pouco frequente em
nosso meio, porém merece destaque pelo fato de que
varios estudos ja relatam um padrio de heranca
autossdmica dominante em alguns individuos, sendo
a maijoria dos casos esporadicos. A teoria génica
sugere que um unico gene de defeito letal em indivi-
duos que sao homozigoticos esteja envolvido no caso.

RELATO DE CASO

M. M. E. L., oito anos, masculino, foi atendido
no pronto-atendimento pediatrico do Hospital
Universitirio da Ulbra — Canoas (RS) — em abril de
2008, apresentando lesio vascular sangrante no
pavilhao auricular esquerdo, lesbes vasculares cuta-
neas congénitas (cutis marmorata) € hemangiomas
polipoides, sendo todas as alteracoes no hemicorpo
esquerdo. A lesio no pavilhdo auricular esquerdo
estava presente hid duas semanas com sangramento
insidioso, intercalado por periodos de melhora. Ha
cerca de dois anos vinha apresentando hemangiomas
polipoides no hemicorpo esquerdo, sofrendo ressec-
coes dessas lesoes. Nao apresentava quadro seme-
lhante na familia e nao teve diagnostico firmado em
nenhum servico em que tenha sido atendido.

Ao exame fisico da admissio, apresentava-se
com sinais vitais estaveis. Na inspec¢ao, observaram-se
les6es eritematosas de origem vascular em hemiface,
regiao cervical e membro superior, todas as alteragoes
do lado esquerdo, assim como presenca de assimetria
facial (Figura 1). Ap6s avaliacao inicial, o paciente foi
internado com diagnoéstico de sindrome de Klippel-
Trenaunay, para avaliacao da cirurgia geral e genética.

Foi realizada a avaliagido cirtdrgica, que consta-
tou malformagao vascular hemangiomatosa na hemi-
face e regiao cervical, que apresentara sangramentos
anteriores, sem sinais de infeccio e/ou sangramento
ativo no momento, e lesio vegetante no pavilhao auri-
cular esquerdo com leve sangramento, que posterior-
mente foi cauterizada. O servico de genética
constatou assimetria da face (maior o lado esquerdo)
e aparente assimetria corporal (alongamento do
hemicorpo esquerdo) (Figura 2), sendo compativel
com o diagnodstico de SKT.

Ap6s o diagnoéstico, solicitamos avaliagio da
cirurgia vascular, para pesquisar a presenca de malfor-
magao arteriovenosa da extremidade esquerda,
podendo assim diferenciar da sindrome de Klippel-
Trenaunay-Weber. Foi realizado ecodoppler arterial e
venoso do MIE, sem alterac6es. Apds completa avalia-
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FIGuraA 1:
Manchas vinho
do porto na
hemiface e
regiao cervical
esquerda,
assimetria
facial

(maior do lado
esquerdo)

¢do da cirurgia vascular e apds afastarmos a suspeita
de SKTW, foi solicitada avaliacio da traumatologia
para realizar escalonamento por megalia do membro
inferior esquerdo. A equipe de neurologia também
avaliou o paciente, constatando desvio de comissura
labial para o lado direito, assimetria do globo ocular
(maior do lado esquerdo), assimetria facial (maior do
lado esquerdo) e auséncia de déficit cognitivo ou
hiperatividade.

No caso mencionado, o paciente recebeu alta
hospitalar em boas condig¢oes clinicas e seguiu acom-
panhamento com dermatologista, que realizou trata-

FIGURA 2: Assimetria
corporal (alongamento do
hemicorpo a esquerda)
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mento a laser das manchas vinho do porto. Segue
acompanhamento com traumatologista para avaliacao
da discrepancia entre membros inferiores, acompa-
nhamento com a cirurgia vascular para avaliagio de
varizes, as quais ainda nao eram visiveis ao exame fisi-
co, e acompanhamento com a equipe de genética para
investigar possiveis causas.

DISCUSSAO

A sindrome de Klippel-Trenaunay foi inicial-
mente descrita em 1900, como triade que consiste de
hemangiomas capilares cutineos, hipertrofia 6ssea e
de tecidos moles e dilatagoes venosas. Afeta geralmen-
te um segmento corporal e possui gama variada de
manifestacoes clinicas.®

A maioria dos pacientes demonstra os trés
sinais da sindrome clinica, sendo que o hemangioma
geralmente se apresenta em primeiro lugar.’ A man-
cha vinho do porto ou hemangioma plano é uma mal-
formacdo vascular presente ao nascimento que nao
apresenta tendéncia 2 involucio. E frequentemente
unilateral e segmentar, em geral respeita a linha
média, aumenta proporcionalmente ao crescimento
da crianga e pode estar presente em qualquer parte
do corpo, sendo a face e a regiao cervical os locais
mais comuns. As lesbes podem ser réseas na infincia,
mas tendem a se tornar vinhosas com a idade.” O
hemangioma pode ser limitado ou estender-se a areas
mais profundas da pele, incluindo ossos, musculos e
orgaos, piorando o prognoéstico da sindrome.

As varizes presentes nos pacientes com a sin-
drome podem ser observadas na primeira infincia,
mas geralmente tornam-se proeminentes numa fase
mais tardia, até na adolescéncia." Trata-se de uma veia
grande e lateral, que inicia no pé ou na perna, proxi-
malmente, e segue até a sua entrada na nadega ou na
area do glateo, podendo essas areas permanecer esta-
veis ou aumentar gradualmente, causando dor, linfe-
dema, tromboflebites e tlceras.” A hipertrofia é o ter-
ceiro sinal a aparecer na sindrome e pode ser secun-
déria a um aumento do comprimento (envolvimento
0sseo) e/ou aumento da circunferéncia (envolvimento
dos tecidos moles). Pode ser vista a0 nascimento e
progride durante os primeiros anos da vida. Na ado-
lescéncia, quando o ciclo de crescimento da crianga
esta concluido, o crescimento do membro ird cessar.

No caso relatado, o paciente apresentava man-
chas vinho do porto na face, regiao cervical e membro
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superior, todas as alteragoes no hemicorpo esquerdo.
Os hemangiomas estavam presentes a0 nascimento e
com o passar do tempo escureceram, aumentando a
sua superficie. As varizes ao exame fisico ainda nao
eram visiveis, assim como no exame de imagem de
membros inferiores. Era visivel um leve alongamento
do hemicorpo esquerdo, porém sem hipertrofia dos
membros inferiores, tanto no comprimento quanto na
circunferéncia.

A SKT deve ser suspeitada em todos os bebés
com malformacoes capilares envolvendo uma extremi-
dade do corpo desde o nascimento. O diagnoéstico
diferencial para a SKT é a sindrome de Klippel-
Trenaunay-Weber, sindrome de Proteus e sindrome de
Maffucci, entre outras malformacoes capilares da pele
nio sindrémicas."

Nao existe nenhum tratamento curativo, e 0s
objetivos terapéuticos sao destinados a melhorar os
sintomas do paciente e corrigir as consequéncias de
les6es graves e a discrepincia de comprimento. Para
as manchas vinho do porto o tratamento de escolha é
pulsed dye laser, sendo realizado o mais precoce pos-
sivel, uma vez que as criangas mais jovens requerem
um menor numero de sessoes € apresentam um resul-
tado mais favoravel. O resultado é melhor nas les6es
localizadas na face e tronco em relacao as extremida-
des, porém somente contribui com o tratamento
superficial dos hemangiomas." Nas varizes, quando
presentes, estd indicado o uso de meias elasticas com-
pressivas para uma melhor resposta da insuficiéncia
venosa. O tratamento cirdrgico das varicoses é reserva-
do para casos sintomaticos e com varizes superficiais. "
No que diz respeito a hipertrofia dos membros inferio-
res, o uso de aparelhos ortopédicos é uma boa opcao
para impedir o desenvolvimento de deformidades ver-
tebrais. Com o tempo, a cirurgia 6ssea corretiva torna-
se necessaria para tratar uma discrepancia significativa
no comprimentos das pernas.’

Resumidamente, os pacientes com SKT devem
ser avaliados anualmente, ou mais frequente confor-
me a indicacao clinica, mantendo a doenca estavel.
Caso ocorra progressio da doenca, exames de ima-
gem devem ser realizados e a intervengao cirirgica
deve ser questionada para a corre¢ao da discrepincia
no comprimento entre os membros inferiores.
Pesquisas na area de genética devem prosseguir para
que futuramente possamos compreender a etiologia
da doenca. a
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