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RESUMEN

Se presenta un caso de asociacidén entre dos enfermedades que afectan la piel y otros 6rganos:
Neurofibromatosis tipo Iy Sindrome de Klippel-Trenaunay. El hecho se considera una rarezay se diagnostico
en un adolescentede 13 afios de edad con el antecedente de Neurofibromatosis tipo I. El paciente es llevado
a la consulta externa de Dermatologia por aumento de volumen del muslo Izquierdo, lo que hizo sospechar
una lesidon vascular subyacente a la zona névica, confirmandose tras estudios la coexistencia con un
Sindrome de Klippel-Trenaunay, motivando a la presentacidon del caso porla poca frecuencia de asociacion de
estas enfermedades. Se resalta la importancia del asesoramiento genético, diagndstico precoz y seguimiento
de los pacientes afectados, dada la posible repercusion en otros érganos vitales.
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SUMMARY

The study presents a case of association between two diseases that affect the skin and other organs:
neurofibromatosis type I (NF-1) and Klippel-Trénaunay syndrome (KTS). It is considered a rare medical
condition. It was diagnosed in an adolescent of 13 years of age with a history of neurofibromatosis type I,
who was takento the dermatology department with a volume increase of the left thigh and suffering from a
suspected vascularlesion underlying the nevus area. After several studies the coexistence with a Klippel-
Trénaunay syndrome was confirmed what motivated the presentation of the case due to the limited
frequency of association between these diseases. The importance of the genetic advice is emphasized, as
well as the early diagnosis and the follow-up care of the affected patients, taking into account the possible
repercussion on other vital organs.
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INTRODUCCION

La Neurofibromatosis tipo I (NF1), o Enfermedad de
Von  Recklinghausen, es una enfermedad
multisistémica, que se transmite por via autosdémica
dominante a través del cromosoma 17q11.2, con

una incidencia de uno en 3000 a 4000 recién nacidos
vivos. Hace parte de un conjunto de sindromes
clinicos genéticos, donde los 6rganos principalmente
afectadossonla piel y el sistema nervioso; estos se
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conocen como sindromes neurocutaneos,
previamente llamados como facomatosis. (1)

En 1987 el Instituto Nacional de Salud
Norteamericano establecié los siguientes criterios
diagnosticos para la enfermedad:

a) seis 0 mas manchas café con leche o maculas
hiperpigmentadas, mayores o iguales a 5 mm en
didmetro en nifios de 10 anos y de 15 mm en el
adulto;

b) pecas axilares o inguinales (signo de Crowe);

c) dos o mas neurofibromas
neurofibroma plexiforme;

tipicos o un

d) glioma del nervio dptico;

e) dos 0 mas hamartomas deliris (nddulos de Lisch),
usualmente identificados por oftalmdlogo con
ldmpara de hendidura;

f) displasia del esfenoides o anormalidades tipicas de
huesos largos, como pseudoartrosis;

g) un familiar de primer grado con NF1.

El diagndstico de NF1 se realiza teniendo dos o mas
de los criterios descritos. (2-4)

Es un trastorno del que se pueden esperar sorpresas
a lo largo de toda la vida y que se debe estar
preparado continuamente ante la posibilidad de su
presentacion. Porello, un paciente con NF1 no puede
dejar de ser controlado médicamente nunca, a pesar
de no existir tratamiento especifico. (5, 6)

El Sindrome de Klippel-Trenaunay (SKT) es una
alteracién congénita, que se caracteriza por: nevo
cutaneo vascular, venas varicosas o malformaciones
venosas e hipertrofia de tejidos blandos y de hueso,
que afectan una o mas extremidades. (7) Su
etiologia no es completamente conocida, constituye
una entidad esporadica, causada por una mutacion
en el gen VG5Q, involucrado en la angiogénesis y
con mosaicismo somatico, también se ha identificado
translocacion de 5q y11p. EI SKT puede presentarse
al nacimiento, durante la infancia temprana o mas
tardiamente. Es de presentacion poco frecuente
(1/27 500 recién nacidos). (8)

La principal complicacién del Sindrome de Klippel-
Trenaunay es la tromboflebitis, que ocurre en el 20-
45 % de los pacientes y ocasiona embolismos
pulmonares en el 4-25 % de los casos, porlo que se
resalta la importancia de un examen fisico detallado
y de exdamenes diagndsticos de tipo imagenoldgicos
en aquellos pacientes que presenten malformaciones
vasculares significativas al nacimiento. (9)

Dado que ambas enfermedades presentan un origen
genético diferente, la asociacidn de estas dos
entidades se considera una rareza, de hecho, en la

amplia revision bibliogréfica impresa y digital que se
realizé del tema, sélo se reportd un caso con
caracteristicas similares; y motivados por la
posibilidad de contribuir a incrementar los
conocimientos del personal de salud que puede
enfrentarse a casos similares, al menos con una de
ellas, es que se decidio realizar la presentacién del
caso.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino, 13 afios, de procedencia urbana,
con antecedentes de Neurofibromatosis tipo I y
retraso mental moderado secundario a ésta, que es
traido a la consulta externa de Dermatologia, porque
la mama ha notado que el muslo izquierdo ha
aumentado de volumen desde hace tiempo,
mayormente en la zona del nevo gigante que
presenta, y que ademas tiene una cadera mas alta
que la otra.

Antecedentes de enfermedades familiares: padre con
algunas manchas en piel color café con leche (nunca
se ha estudiado); hermana por parte materna con
retraso mental ligero.

Al examen fisico:
Peso: 30 kg; talla: 125 cm.

Piel: cuadro cutadneo polimorfo, diseminado, dado
por multiples manchas café con leche (mas de 20),
las mayores de hasta 5 cm de diametro, a
predominio del tronco. Se observa nevo gigante en
cara anterior del muslo izquierdo, que se extiende
hasta area posterior de la pierna del mismo lado.
Impresiona dilatacion de los vasos sanguineos a ese
nivel, consistencia blanda con sensaciéon palpable de
engrosamiento del tejido subyacente, se comprueba
aumento del vello corporal en la parte alta del muslo
y queratosis pilar.

SOMA: desproporcion entre miembro inferior
izquierdo y miembro inferior derecho de mas o
menos 5 cm; escoliosis, crestas iliacas asimétricas a
la inspeccién. Perimetro de muslo derecho: 33,5 cm
y muslo izquierdo: 36 cm.

Examen biomicroscopico en Lampara de Hendidura:

AOs: corneas claras, camara anterior formada,
pupilas centrales. Se aprecian multiples nddulos de
Lisch de aproximadamente 1 mm, redondeados,
color carmelita en el estroma iridiano.

Exdmenes complementarios:

Test Psicométricos: HTP (test proyectivo de
personalidad), Bender (organicidad) y Raven (de
inteligencia): Confirman diagndstico de retraso
mental moderado.
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IMAGENES 1 y 2. Evidencias del aumento de volumen, asi como de vello corporal, en el muslo

izquierdo y del desnivel de las crestas iliacas

Obsérvese también una de las tipicas manchas “café con leche”, principal manifestacion cutanea de la

Neurofibromatosis.

Estudios radioldgicos:

Rx de columna completa: cresta iliaca izquierda con
5 cm de diferencia sobre la derecha. Curva
escolidtica concava hacia la izquierda con angulaciéon
de 15 grados a nivel dorso-lumbar. Espina bifida en
S1. Presencia de raquisquisi.

Rx de pelvis ésea: espina bifida en S1. Presencia de
raquisquisi.

Rx de fémur izquierdo: presencia de engrosamiento
de la cortical con contorno irregular a nivel del tercio
inferior del fémur (imagen 3).

IMAGEN 3. Rx comparativo de ambos fémures

Ultrasonografia Doppler vascular minimo MII (Equipo
ES-100x): marcado reflujo venoso a espacio
angiomatoso de muslo izquierdo. Pulsos presentes,
fuertes y sincrénicos.

DISCUSION

En este caso, se sospecha que el aumento de
volumen en el muslo izquierdo y la diferencia
evidente de tamafio en longitud respecto al derecho,

debia haber estado en relacién con algun proceso
vascular y se decidido interconsultarlo con Ia
especialidad de Angiologia, ante la posibilidad de un
SKT; ademas, y teniendo en cuenta que la NF1
afecta varios 6rganos y sistemas, se convoco a un
equipo multidisciplinario, que atendiera de forma
integral al paciente, de tal manera fue valorado por:
Pediatria, Genética, Ortopedia, Radiologia,
Oftalmologia, Psicologia, Angiologia y Dermatologia.

En el caso especifico de las deformaciones de la
columna, se observa que en este paciente se
presenta a nivel dorso lumbar, a diferencia de lo
referido por AM Catharino y colaboradores, que
plantean que la escoliosis asociada a |la
neurofibromatosis por lo general se localiza en la
columna toracica, suele presentar una curva
pronunciada, de radio corto y que abarca a cuatro o
seis vértebras. (5)

Durante los ultimos afios se esta enfatizando mucho
en los problemas cognitivos y comportamiento de los
sujetos con NF1. El retraso mental es poco frecuente
y se estima que lo presentan entre un cuatro a ocho
por ciento; (6) sin embargo, el de este caso
presenta un retraso mental moderado, con
seguimiento y apoyo terapéutico por Psicologia
infantojuvenil.

El Sindrome de Klippel-Trenaunay se ha reportado
en un seis a ocho por ciento de los casos de
facomatosis pigmentovascularis y se caracteriza por
la presencia de una extensa malformacion vascular
venular de tipo nevus flammeus, que afecta
principalmente uno de los miembros inferiores hasta
en un 95 % de los casos. La hipertrofia esquelética y
aumento de tejidos blandos de uno o mas miembros
es otra de las caracteristicas cominmente
encontradas en este sindrome, el cual va haciéndose
llamativo con la edad. (9)

Estas caracteristicas se hacen evidentes en el caso
presentado, por lo que para completar el estudio y
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manejo del mismo el Angidlogo sugiere Eco-Doppler
a color, Ileo-Femoral Bilateral y el ortopédico decide
referir el caso al Servicio Provincial de Ortopedia
Pediatrica, para realizar Epifidistraccion Derecha,
gue permita corregir el defecto éseo y compensar la
diferencia entre los miembros, evitando en el futuro
dificultades para la marcha, tal y como manifiesta
Cristiano do Amaral: en caso de que la enfermedad
avance, el chequeo completo debe ser practicado

Ante este paciente afectado por dos enfermedades
genéticas, que obviamente afectan la estética, la
autoestima, la esfera cognoscitiva y, de forma mas
objetiva, la marcha; al no poder intervenir sobre la
causa, se debe contribuir a mejorar su calidad de
vida y, mas, altratarse de un adolescente que esta
integrado a las actividades escolares y que de alguna
manera puede serle util en el futuro a la sociedad.
Asi mismo se destaca la necesidad de la consejeria

para valorar
solucione la

una intervencion quirdrgica que
discrepancia entre los miembros

genética a la familia, por tratarse de entidades de
caracter hereditario.

inferiores. (10)
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