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PALAVRAS-CHAVE Resumo A sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber é uma patologia rara que se manifesta por
Klippel-Trenaunay- malformacdes capilares cutaneas, anomalias venosas e/ou linfaticas, hipertrofia 6ssea e/ou de
Weber Syndrome; tecidos moles associadas a malformacdes arteriovenosas. O envolvimento do sistema gastroin-
Hemorragia testinal ocorre em cerca de 1/5 dos pacientes e manifesta-se habitualmente por hemorragia
Gastrointestinal; digestiva baixa. O tratamento é predominantemente sintomatico. Os autores apresentam o
Proctologia caso de uma jovem de 19 anos, com diagnostico de sindrome de Klippel-Trenaunay-Webber

referenciada a consulta de Proctologia por episodios de retorragias episodicas desde a infancia.
Concomitantemente, apresentava insuficiéncia venosa no membro inferior direito, hemangi-
omas capilares cutaneos em ambos os membros inferiores e hipertrofia do membro inferior
esquerdo. Ao exame objetivo observaram-se hemorroidas grau i congestivas, mas nao friaveis.
Endoscopicamente, o reto e sigmoide distal apresentavam varios corddes varicosos, de aspeto
polipdide, recobertos de mucosa normal. Iniciou terapéutica com laxantes e fibras alimentares
com melhoria dos sintomas.
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Klippel-Trenaunay-

Weber Syndrome; Abstract Klippel-Trenaunay-Weber syndrome is a rare pathology characterized by the occur-
Gastrointestinal rence of capillary cutaneous malformations, venous and/or lymphatic anomalies, bony and/or
hemorrhage; soft tissue hypertrophy associated with arteriovenous malformations. Gastrointestinal involve-
Proctology ment occurs in about 1/5 of affected patients and usually presents as lower gastrointestinal

bleeding. Treatment is mainly symptomatic. The authors present a clinical case of a 19 year-old
woman with known Klippel-Trenaunay-Weber syndrome who was referred to our Proctology out-
patient clinic due to sporadic rectal bleeding since early childhood. She had venous insufficiency
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of her right lower limb, capillary cutaneous hemangiomas in both lower limbs and hyper-
trophy of the left lower limb. Proctologic examination revealed grade Il haemorrhoids, which
were congested but not friable. On flexible sigmoidoscopy, several varicose veins with polypoid
appearance and endoscopically normal mucosa were apparent. Management with laxatives and
dietary fiber increase was initiated with symptomatic improvement.

© 2011 Sociedade Portuguesa de Gastrenterologia. Published by Elsevier Espafia, S.L. All rights

reserved.

Introducao

A sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber (SKTW)é uma pato-
logia rara que se manifesta tipicamente por malformacoes
capilares cutaneas, anomalias venosas e/ou linfaticas,
hipertrofia Ossea e/ou dos tecidos moles associadas a
malformacdes arteriovenosas. O envolvimento do sistema
gastrointestinal, através da presenca de hemangiomas e
veias varicosas, ocorre em cerca de 20% dos pacientes
sendo na sua maioria assintomatico. Quando sintomatico,
manifesta-se habitualmente por hemorragia digestiva baixa,
nomeadamente hematoquézias ou retorragias. A abordagem
terapéutica depende do local de envolvimento do sistema
gastrointestinal e da severidade da sintomatologia.

Caso clinico

Jovem, sexo feminino, 19 anos, com diagndstico de SKTW
referenciada a consulta de Proctologia por retorragias epi-
sodicas desde a infancia. A doente referia retorragias
espontaneas e associadas a esforco defecatorio, frequentes
(2-3 vezes/dia), autolimitadas, sem repercussao hemodina-
mica ou analitica. Sem outra sintomatologia nomeadamente
alteracdes do transito intestinal, dor abdominal ou peria-
nal. No contexto da sindrome apresentava ainda hipertrofia
do membro inferior esquerdo (fig. 1), disfuncao venosa no
membro inferior direito (fig. 2) (com episddios prévios de
trombose venosa) e hemangiomas capilares cutaneos em
ambos os membros inferiores. No exame proctologico a des-
tacar marisca anal na comissura posterior e hemorroidas
grau I congestivas, mas nao friaveis. Na colonoscopia total
observou-se, no reto e sigmoide distal, varios corddes vari-
cosos proeminentes, assumindo por vezes aspeto polipoide,
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Figura 1  Hipertrofia do membro inferior esquerdo.

Figura 2  Veias varicosas no membro inferior.

recobertos de mucosa normal (fig. 3). No sigmoide proximal
constatou-se rede venosa submucosa exuberante, arac-
niforme, muito ramificada, recoberta de mucosa normal
- aspeto sugestivo de hemangiomatose capilar (fig. 4).
Angio-ressonancia magnética abdomino-pélvica e endosco-
pia digestiva alta sem alteracoes de relevo. Na videocapsula
endoscopica observou-se mucosa congestionada circunfe-
rencialmente e com aspeto polipdide no jejuno proximal
e procidéncia recoberta de mucosa normal (8-10mm) no
jejuno distal.

Durante seguimento em ambulatorio, observou-se uma
paulatina diminuicao do valor de hemoglobina no contexto
de retorragias.

Iniciou tratamento conservador com hidratacao abun-
dante, alimentacao rica em fibras e laxantes em SOS
no sentido de regularizar transito intestinal e diminuir
esforco defecatério. Por anemia ferropénica iniciou também

Veia varicosa proeminente no sigmoide.

Figura 3
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Figura4 Hemangiomatose capilar do colon descendente dis-
tal.

suplementacao com ferro oral. Desde entdo com melhoria
progressiva, mantendo apenas raros episodios de retor-
ragias. Mantém seguimento na consulta de proctologia e
encontra-se alertada para sinais de alarme.

Discussao

Em 1900, Klippel e Trenaunay descreveram uma sindrome
de alteracdes do sistema vascular que incluia a triade de
malformacao capilar cutanea, anomalias venosas e/ou lin-
faticas e hipertrofia ossea/tecidos moles. Posteriormente,
Parkes e Weber identificaram pacientes com a triade ante-
rior associada a malformacodes arteriovenosas - SKTW.

Atualmente, considera-se uma patologia congénita, com
manifestacdo esporadica. No entanto, estdo descritos
eventuais casos de transmissao Mendeliana, em especial
de acordo com um padrdo de transmissao autossomico
paradominante’. Segundo esta Ultima hipdtese, os homo-
zigotos para o gene envolvido seriam inviaveis e os
heterozigotos saudaveis; através da perda de heterozigotia
durante a embriogénese (ou seja, por mutacao somatica)
existiria manifestacao fenotipica da doenca.

O gene AGGF1, que codifica um fator de crescimento
angiogénico, tem sido recorrentemente envolvido?. No
entanto, é ainda necessaria maior evidéncia cientifica.

A etiopatogenia associada a esta sindrome nao se encon-
tra, igualmente, esclarecida. No entanto, alteracdes na
embriogénese dos vasos linfaticos e vasculares, mais con-
cretamente da mesoderme destas estruturas, surgem como
hipétese mais provavel’.

0O SKTW tem distribuicdao equitativa a nivel geografico,
racial e de género*.

Para efeitos de diagnostico basta a presenca de
2 das anomalias atras referidas. No entanto, a totalidade
das alteracdes estao presentes na maioria dos doentes,
sendo a malformacao capilar cutdanea a anomalia mais
frequente. Estima-se que as alteragdes venosas/linfaticas
(incluindo as malformacdes arteriovenosas) atinjam cerca
de 70% e a hipertrofia dos membros apenas 65% dos
casos. As manifestacdes clinicas desta patologia surgem,
habitualmente, a nascenca ou durante a infancia.

0 local de apresentacao mais frequente é uma das extre-
midades corporais, nomeadamente o membro inferior. No
entanto, estdao descritos casos de envolvimento de mais
do que uma extremidade, assim como o envolvimento do
tronco, pescoco ou cabeca.

As alteracbes capilares mais comuns sao os heman-
giomas. Geralmente superficiais, estas estruturas podem
atingir igualmente camadas mais profundas e 6rgaos visce-
rais. Quando de maiores dimensdes os hemangiomas podem
condicionar sequestro de plaquetas dando origem a sin-
drome de Kasabach-Merrit - coagulopatia de consumo com
prognéstico reservado®.

As alteracdes varicosas sao principalmente evidentes
nas porcoes distais dos membros (p. ex. pé e tornozelo)
manifestando-se a nascenca ou apenas apods deambulacéo,
aos 3 a 4 anos de idade. A presenca de veias varicosas em
orgaos viscerais, como bexiga, célon ou pulmao, é também
possivel.

As malformacdes arteriovenosas podem-se localizar em
diversos locais e sao evidentes através de massas pulsateis,
frémitos ou sopros. Além disso, a hipertermia do membro
envolvido e o sinal de Braham (bradicardia ao pressionar
a artéria proximal a malformacao) sdo também sugestivas
desta anomalia.

A hipertrofia do membro afetado deve-se quer a hipertro-
fia do tecido d6sseo quer a do tecido muscular. A alteracao
pode ser evidente a nascenca, com tendéncia a se tornar
mais evidente com o crescimento. Estdo descritos casos de
diferencas significativas no desenvolvimento, sendo as mai-
ores discrepancias associadas a presenca de malformacoes
arteriovenosas.

O envolvimento visceral do SKTW parece mais prevalente
do que inicialmente pensado, estimando-se que envolva
cerca de 20% dos pacientes®. As estruturas possivelmente
envolvidas sao diversas, tais como a pleura, baco, figado,
ou sistema gastrointestinal (Gl). Este envolvimento, como
previamente referido, deve-se essencialmente a presenca
de hemangiomas e veias varicosas.

No sistema gastrointestinal, as areas frequentemente
afetadas sao o sigmoide e reto, e em menor frequéncia o
jejuno e esofago. O envolvimento preferencial do reto e
sigmoide dever-se-a a malformacdes nas veias popliteias
e femurais superficiais que condicionam alteracdes no
fluxo arterial assim como hipertensao na drenagem venosa
do reto e sigmoide. Neste contexto, ocorrem dilatacoes
venosas, veias varicosas, que pelas suas dimensdes e
pelo traumatismo provocado pelas fezes condicionam
hemorragia’. No entanto, este processo ndo justifica os
hemangiomas capilares e as alteracdes vasculares presentes
no jejuno ou no esdfago.

O envolvimento do aparelho gastrointestinal nao con-
diciona, habitualmente, qualquer tipo de manifestacao.
No entanto, quando evidente, a manifestacao clinica mais
comum é a hemorragia, principalmente através de hema-
toquézias e/ou retorragias. O espetro da hemorragia Gl é
amplo, variando de hemorragia gastrointestinal oculta em
doente assintomatico até hemorragia digestiva macica, com
repercussao hemodinamica. Geralmente é intermitente,
sendo o primeiro episddio durante a infancia e pode-se pro-
longar durante toda a vida.

Em doentes com as manifestacdes tipicas o diagndstico é
evidente apenas com a historia clinica e exame objetivo. No
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entanto, os meios auxiliares de diagndstico podem revelar-
se Uteis no diagndstico e avaliacdo desta patologia.

Os estudos radioldgicos, a ultrassonografia com ou sem
doppler, a tomografia computorizada, a ressonancia magné-
tica e os estudos vasculares como a arteriografia e venografia
sao alguns dos métodos utilizados.

Na investigacao do envolvimento do sistema gastroin-
testinal, nomeadamente coloretal, os métodos de imagem
revelam-se de grande importancia. Os estudos baritados
podem evidenciar um estreitamento do lUumen facilmente
distensivel, fruto da protusdao das varicosidades e dos
hemangiomas na parede®. A tomografia computorizada® e a
ressonancia magnética sao métodos simples e nao invasivos
para avaliacdo de massas hemangiomatosas e sua exten-
sdo. O estudo vascular por angiografia é essencialmente (til
para avaliacdo adequada da extensao das lesdes, no pré-
operatorio’®.

A avaliacdo endoscopica assume também papel prepon-
derante. E frequente a observacdo de vasos mucosos de
grandes dimensbdes, hemangiomas mucosos, lesées angi-
omatosas volumosas da submucosa e noédulos vasculares
principalmente no reto e sigmoide. No entanto, apesar
da facilidade na identificacdo destas lesdes distais, é
mandatdria a observacdo endoscopica de todo o sistema
gastrointestinal, no sentido de excluir lesbes metacronas.
Apesar da raridade desta patologia devemos estar alerta,
pois a realizacao de biopsias em estruturas vasculares
podera ser catastrofica, condicionando hemorragia de dificil
controlo'.

Em situacoes de hemorragia gastrointestinal ativa a
avaliacao endoscopica é dificil e muitas vezes nao tolerada
pelo paciente. Nestes casos, gracas a sua capacidade diag-
nostica e acima de tudo a sua capacidade terapéutica a
angiografia assume-se como gold-standard.

O tratamento dos doentes com SKTW baseia-se essen-
cialmente no tratamento dos seus sintomas. O tratamento
etioldgico nao é possivel.

A abordagem dos hemangiomas depende das suas dimen-
soes, manifestacdes ou complicacdes. A terapéutica com
laser conduz a resultados animadores na sua vertente esté-
tica e em casos de ulceracao.

0 uso de compressao elastica nos membros inferiores é
Util em casos de insuficiéncia venosa periférica e linfedema,
na prevencao de celulite recorrente e da trombose venosa
profunda e constitui ainda protecao para eventos trauma-
ticos. A abordagem cirlrgica das alteracbes vasculares é
considerada em casos selecionados. Dado o risco aumen-
tado de tromboflebite, o uso de contracetivos orais esta
contraindicado nesta patologia.

Em situacoes de hipertrofia dos membros inferiores, a
abordagem pode igualmente ser conservadora ou cirdrgica.
Quando a discrepancia entre membros é igual ou menor que
1,5cm, o tratamento conservador com proteses e calcado
ortopédico é a primeira escolha. Para discrepancias maiores
que 1,5cm a abordagem é cirurgica.

A abordagem do envolvimento colorretal pelo SKTW
depende da sua extensao e da gravidade das perdas hemati-
cas. O tratamento com suplementacao de ferro, a dieta rica
em fibras e os laxantes podem ser considerados em doentes
com hemorragias ligeiras, intermitentes, nao debilitantes.

No entanto, com a progressao da doenca, podera ser
necessaria uma abordagem mais interventiva. A necessidade

de suporte transfusional, a diminuicao da qualidade de vida
e a presenca de hemorragia cataclismica apresentam-se
como critérios de mau prognostico.

A abordagem endoscopica é ainda muito limitada,
sendo apenas particularmente util em lesdes focais. A
fotocoagulacdo com argon-plasma'? e a utilizacdo do laser
NYG'? ja foram descritas para o tratamento de lesées focais
e/ou residuais, pos-cirurgia, com resultados animadores.

A angiografia com embolizacao dos segmentos vasculares
andmalos surge como hipdtese apos identificagao precisa de
local de hemorragia. A abordagem cirlrgica pode também
ser realizada em casos selecionados e passa pela retirada do
segmento envolvido, privilegiando a preservacao do esfinc-
ter anal. A radioterapia tem surgido como nova modalidade
terapéutica, sendo ainda necessaria maior experiéncia'.
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