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Streszczenie Zespol Klippla-Trénaunaya jest zespolem wad wrodzonych, ktory charakteryzuje triada objawéw: malformacje naczyniowe
o charakterze mieszanym, zylaki lub inne zmiany w uktadzie zylnym, przerost kosci i tkanek migkkich w obrebie konczyny
dolnej. W pracy zaprezentowano przypadek 5-letniego chtopca z rozleglymi zmianami naczyniowymi konczyn dolnych
i posladkéw, u ktérego objawy nalezace do triady ujawnialy sie stopniowo. W wieku 4 lat pacjent trafit do Zaktadu Diagnostyki
Obrazowej w celu dalszej diagnostyki. W toku postepowania potwierdzono triade charakterystyczna dla zespolu
Klippla-Trénaunaya, w tym rozpoznano agenezje zyly podkolanowej. Chlopiec pozostaje pod opieka wielodyscyplinarnego
zespolu lekarzy w Centrum Zdrowia Dziecka. Wezesna i dokladna diagnostyka umozliwia szybka prewencje powiklan, jakie
niesie za sobg zesp6t Klippla-Trénaunaya, oraz pozwala na indywidualny dobér metod leczenia.

Stowa kluczowe: zespot Klippla-Trénaunaya, agenezja zyly podkolanowej, malformacje naczyniowe

Klippel-Trénaunay syndrome is a rare congenital condition characterised by a triad of symptoms: capillary-lymphatic-venous
malformations, varicose veins and venous malformations as well as soft tissue and skeletal hypertrophy of the affected limb.
In this article, we present a case of a 5-year-old boy with extensive vascular malformations of the lower limbs and the buttock
region. In this case, manifestation of all three symptoms was gradual. At the age of 4 years, the patient was admitted to the
Department of Imaging Diagnostics for further diagnosis, where the triad characteristic for Klippel-Trénaunay syndrome
and popliteal vein agenesis were diagnosed. Currently, a multidisciplinary team takes care of the boy in the Children’s
Memorial Health Institute. Early and accurate diagnosis allows for rapid prevention of complications associated with
Klippel-Trénaunay syndrome and enables patient-tailored treatment.

Keywords: Klippel-Trénaunay syndrome, popliteal vein agenesis, vascular malformation
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WSTEP

syndrome, KTS) zostal opisany po raz pierwszy
przez dwéch francuskich lekarzy w 1900 roku.
Charakteryzuje go triada objawow:
« malformacje naczyniowe, zazwyczaj dotyczace jednej

Zesp(’)l Klippla-Trénaunaya (ZKT; Klippel-Trénaunay

konczyny;
o zylaki lub inne malformacje w uktadzie zylnym;
o przerost kosci i tkanek migkkich konczyny dotknietej

zmianami naczyniowymi®.
Patogeneza zespolu nie jest jednoznaczna. Za najbar-
dziej prawdopodobna przyczyne choroby uwaza sie mu-
tacje czynnikéw angiogenezy, glownie VEGF (vascular
endothelial growth factor, czynnik wzrostu $rédbtonka na-
czyn), w zyciu ptodowym. Inna teoria odnosi si¢ do mu-
tacji w genach RASA1 (chromosom 5q) i VG50 (chromo-
som 5), translokacji zréwnowazonej w chromosomie 8q22.3
i 14q13. Istnieje rOwniez teoria czesciowej mozaikowosci
skutkujgcej ZKT. Wystepowanie tego typu mozaikowo-
$ci we wszystkich komoérkach organizmu byloby wada le-
talng". Wplyw mutacji powstajacych de novo potwierdza
fakt, iz w przypadku bliznigt monozygotycznych tylko jed-
no z nich dotkniete jest chorobg®. Jednakze opisano tez
przypadki obecnosci zespolu u bliznigt monozygotycznych,
co sugerowatoby jego rodzinne wystepowanie®.
Rozpoznanie ustalane jest na podstawie co najmniej
dwéch z trzech objawdéw tworzacych triade. Zespé6t
Klippla-Trénaunaya wystepuje z czestoscig 1:20 000-40 000 zy-
wych urodzen. Czesciej dotyka mezcezyzn niz kobiety — 1,5:1¢).
W pracy przedstawiono przypadek chlopca, u ktérego
na bazie obrazu klinicznego postawiono diagnoze ZKT.

OPIS PRZYPADKU

Chlopiec, obecnie 5-letni, urodzony z ciazy i porodu II, w 38.
tygodniu cigzy; masa urodzeniowa 3730 g; 6, 7 i 8 punktow
w skali Apgar odpowiednio w 1., 3.1 5. minucie. Poréd powi-
ktany dystocja barkowa — wykonano manewr McRobertsa.
Cigza powiklana nadci$nieniem tetniczym (leczonym metyl-
dopa) oraz cukrzycg cigzarnych (leczong dietg). Noworodek
z cechami wezesniactwa i przedgtowiem, z licznymi wybro-
czynami na twarzy, szyi i tutowiu. Na skorze konczyn dol-
nych, posladkach i praciu rozlegle znami¢ naczyniowe.
Ponadto zaobserwowano wodniaki jader. Na oddziale neo-
natologii pacjent konsultowany onkologicznie. Rodzice nie-
spokrewnieni, oboje zdrowi. Chiopiec ma starszego brata,
réwniez zdrowego. Brak dodatkowych obciazen rodzinnych.
W 1. roku zycia pacjent zostal skierowany do Centrum
Zdrowia Dziecka w Warszawie w celu leczenia zmian na-
czyniowych. W szpitalu rozpoznano malformacje kapilar-
ne i zalecono laseroterapie. Zabiegi rozpoczeto w 2. roku zy-
cia chlopca, uzyskano oczekiwane efekty.

W zwigzku z silnymi dolegliwosciami bélowymi kon-
czyn dolnych w czasie zabawy, bolami brzucha i zapar-
ciami od okresu niemowlectwa rodzice zdecydowali sie
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INTRODUCTION

lippel-Trénaunay syndrome (KTS) was first de-
B scribed by two French doctors in 1900V, The syn-
drome is characterised by a triad of symptoms:

« vascular malformations, usually limited to one limb;
« varicose veins or other venous malformations;
« soft tissue and skeletal hypertrophy in the affected limb®.
The pathogenesis of KTS is not clear. Mutated angiogen-
ic factors, mainly the vascular endothelial growth factor
(VEGF), during foetal life are considered to be the most
probable cause of the disease. Another theory relates to the
involvement of RASAI (chromosome 5q) and VG50 (chro-
mosome 5) mutations, balanced translocation involving
chromosomes 8q22.3 and 14q13. There is also a theory
suggesting that partial mosaicism leads to KTS. This type
of mosaicism affecting all cells would be a lethal defect™.
The effects of de novo mutations are confirmed by the fact
that in the case of monozygotic twins only one of them de-
velops the disease®®. However, cases of KTS in monozygot-
ic twins have been also reported, which would suggest its
familial occurrence®.
The diagnosis is based on the presence of at least two
of the three triad symptoms™. The incidence of Klippel-
Trénaunay syndrome is 1:20,000-40,000 live births.
It is more common in men than in women (1.5:1)®.
The paper presents a case of a boy diagnosed with KTS
based on the clinical picture.

CASE REPORT

A 5-year-old boy born from the second pregnancy and de-
livery at 38 weeks gestation, with a birth weight of 3,730 g;
Apgar score of 6, 7 and 8 at minutes 1, 3 and 5, respectively.
Delivery complicated by shoulder dystocia; the McRoberts
maneuver was performed. Pregnancy complicated with hy-
pertension (treated with methyldopa) and gestational dia-
betes (treated with diet). The newborn presented with the
signs of prematurity and preeclampsia, with multiple fa-
cial, neck and abdominal extravasations. Extensive vas-
cular naevus present on the skin of the lower limbs, but-
tocks and penis. Furthermore, testicular hygromas were
observed. During his stay in the neonatal unit, the patient
was consulted by an oncologist. Parents unrelated, healthy.
The boy has an older brother, who is also healthy. No addi-
tional family history of diseases.

At the age of 1 year the boy was referred to Children’s
Memorial Health Institute in Warsaw for the treatment
of vascular malformations. Capillary malformations were
diagnosed and laser therapy was prescribed. The proce-
dures were initiated at the age of 2 years, and the expected
outcomes were achieved. Due to severe pain in the lower
limbs during play as well as abdominal pain and consti-
pation since infancy, the boy’s parents decided for an ad-
ditional consultation in the Paediatric Surgery Clinic
in Gdansk, where a minor hypertrophy of the right limb
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Ryc. 1. Badanie USG: pomiar grubosci tkanki podskérnej koticzyn dolnych — widoczna réznica grubosci (prawa koviczyna grubsza)
Fig. 1. Ultrasound scan: a measurement of the thickness of the subcutaneous tissue in the lower limbs - a difference in the thickness may be
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observed (the right limb is thicker)

na dodatkowa konsultacje w Poradni Chirurgicznej dla
Dzieci w Gdansku. Tam zaobserwowano nieznaczny prze-
rost prawej koficzyny i zalecono wykonanie badania ultra-
sonograficznego (USG) Dopplera zyl koficzyn dolnych.

W lutym 2016 roku wykonano badanie USG, w ktérym
stwierdzono brak zyly podkolanowej oraz niewydolne za-
stawki zyl glebokich konczyny dolnej prawej — podejrze-
wano stan pozakrzepowy. Ze wzgledu na zagrazajacg za-
krzepice naczyn pediatra prowadzacy skierowat chtopca
do szpitalnego oddziatu ratunkowego. W izbie przyje¢ wy-
konano badania laboratoryjne krwi (morfologia, koagulo-
gram, stezenie D-dimer6éw). W zwigzku z prawidlowymi
wynikami nie zdecydowano si¢ na hospitalizacje.
Przypadek chtopca zwrdcil uwage cztonkéw Kota Diagnostyki
Obrazowej przy Zakladzie Diagnostyki Obrazowej II Wydziatu
Lekarskiego Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego
w Mazowieckim Szpitalu Brodnowskim, odbywajacych prak-
tyki w szpitalu pediatrycznym. Zaproponowano dodatkowe

was observed and Doppler ultrasonography of the lower
limbs was requested.

In February 2016, ultrasound scan was performed, revealing the
absence of the popliteal vein and insufficient valves of the deep
veins of the right lower limb - a post-thrombotic state was sus-
pected. Due to the risk of thrombosis, the boy was referred by
his paediatrician to the hospital emergency unit. Blood labora-
tory tests (blood cell count, coagulogramme, D-dimers) were
performed in the emergency admission setting. Due to normal
laboratory findings, the boy was not hospitalised.

The case of the boy drew the attention of the Student Study
Group at the Department of Imaging Diagnostics of the
II Medical Division at the Medical University of Warsaw
in the Mazovian Brodno Hospital, during their training
practice in hospital. Additional ultrasound examination
to verify the presence of abdominal vascular malformations
and intervascular fistulas as well as to perform soft tissue
measurements was proposed.

Prawa koriczyna (cm) Lewa koriczyna (cm)
The right limb (cm) The left limb (cm)
Obwod uda w czesci srodkowej 37 36
Mid-thigh circumference
Pomiar na poziomie kolana (obwod) 28 27
Knee-level circumference
Pomiar na poziomie goleni (obwéd) % 25
Shin-level circumference
Dtugosc koriczyny (od kolca biodrowego do kostki bocznej) 65 6
The length of the limb (from the iliac spine to the lateral malleolus)
Dtugosc palucha
Toe length 43 43
Diugosé stopy
Foot length 13 18
Obwod uda w czesci blizszej
Proximal thigh circumference 395 375

Tab. 1. Pomiary dlugosci i obwodu obu koticzyn dolnych

Tab. 1. Measurements of the length and the circumference of both lower limbs
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badanie USG w celu weryfikacji obecnosci zmian naczynio-
wych w narzadach jamy brzusznej i obecnosci przetok mie-
dzynaczyniowych oraz dokonania pomiaru tkanek migkkich.
W marcu 2016 roku wykonano wspomniang wyzej diagno-
styke. W trakcie badania nie uwidoczniono zyly podkolano-
wej prawej i wysunieto podejrzenie agenezji. Badanie USG
nie daje jednak mozliwoséci jednoznacznego okreslenia
etiopatogenezy braku zyly podkolanowej. Zyly glebokie,
powierzchowne i $rédmigéniowe prawej konczyny dolnej
byty drozne, bez widocznych skrzeplin; zyly odpiszczelo-
wa i odstrzatkowa tej konczyny - nieznacznie poszerzone,
wydolne. Zaobserwowano poszerzony perforator do zyl
glebokich podudzia prawego. W konczynie lewej nie uwi-
doczniono zmian patologicznych. Nie stwierdzono obecno-
$ci naczyniakéw w narzadach migzszowych jamy brzusznej
ani obecnoéci przetok tetniczo-zylnych. Pomiar tkanki pod-
skornej wskazywal na pogrubienie koficzyny prawej wzgle-
dem lewej (ryc. 1). Dodatkowo zmierzono konczyny dolne
w celu poréwnania ich objetosci i dtugosci (tab. 1).

W zwigzku z rozlegtymi naczyniakami konczyn dolnych i po-
$ladkow, a takze powickszeniem konczyny prawej wzgledem
lewej rozpoznano ZKT. Brak przetok tetniczo-zylnych wy-
klucza zesp6t Parkesa Webera, czesto utozsamiany z ZKT®).
Okoto maja 2016 roku matka zauwazyla zylaki na prawej
konczynie dolnej chlopca, co potwierdza diagnoze ZKT.
Obecnie pacjent znajduje si¢ pod opieka wielodyscyplinar-
nego zespotu w Centrum Zdrowia Dziecka, gdzie kontynu-
uje laseroterapi¢. Zalecono noszenie wkladki ortopedycznej
do butéw - jako profilaktyke skoliozy - oraz zamoéwienie
ponczochy uciskowej na konczyne prawa w celu prewencji
objawow niewydolnosci zylnej.

OMOWIENIE

Zespol Klippla-Trénaunaya cechuje sie nieregularng ma-
nifestacja kliniczng. Malformacje naczyniowe wystepuja
w 98% przypadkdw, zylaki lub malformacje w uktadzie zyl-
nym — w 72%, przerost kosci i tkanek miekkich - w 67%.
Triade objawdw obserwuje si¢ u 63% o0séb dotknietych tym
zespotem. Pozostale 37% spelnia jedynie dwa z wymienio-
nych kryteriow. Objawy zespotu moga pojawiac si¢ roz-
noczasowo. W 90% przypadkéw co najmniej jedna z cech
wystepuje od urodzenia®. Tak tez bylo u prezentowanego
pacjenta: zaraz po urodzeniu zaobserwowano zmiany na-
czyniowe, a pelny obraz zespotu rozwijat si¢ 5 lat.

Diagnostyka i leczenie anomalii naczyniowych stanowia
problem w codziennej praktyce klinicznej. Wynika to z bra-
ku jednolitej klasyfikacji, ktora postugiwaliby sie wszy-
scy specjaliSci. Najbardziej uzyteczna klasyfikacja, uznang
przez wigkszo$¢ klinicystow, jest ta zaproponowana przez
International Society for the Study of Vascular Anomalies
(ISSVA). Bazuje ona na klasyfikacji, ktora przedstawili
w 1981 roku Mulliken i Glowacki. Klasyfikacja ISSVA dzie-
li anomalie naczyniowe na dwie grupy: guzy naczyniowe
i malformacje naczyniowe. Przebieg kliniczny naczynia-
kow rozni si¢ od przebiegu malformacji naczyniowych,
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The above mentioned diagnosis was performed in March
2016. The ultrasound scan revealed a missing popliteal vein,
and a suspicion of agenesis was raised. However, ultrasound
examination does not allow for unambiguous determina-
tion of the etiopathogenesis of a missing popliteal vein.
Deep, superficial and intramuscular veins of the right low-
er limb were patent, with no detectable thrombi; the great
saphenous vein and the small saphenous vein were slight-
ly dilated, but efficient. A dilated perforator vein into the
deep veins of the right lower leg was observed. No patholo-
gies were detected in the left lower limb. No haemangiomas
within the abdominal parenchymal organs or arteriovenous
fistulae were detected. The measurement of subcutaneous
tissue indicated increased thickness of the right lower limb
relative to the left lower limb (Fig. 1). An additional mea-
surement of the lower extremities was performed to com-
pare their volume and length (Tab. 1).

The KTS was finally diagnosed based on the extensive hae-
mangiomas of the lower limbs and the buttock area as well
as right lower limb hypertrophy relative to the left lower
limb. The absence of arteriovenous fistulae excluded Parkes
Weber syndrome, which is very similar-looking®.

Around May 2016, the boy’s mother noticed varicose veins
of the right lower limb, which additionally conformed KTS
diagnosis.

Currently, a multidisciplinary team takes care of the boy
in the Children’s Memorial Health Institute, where laser
therapy is continued. An orthopaedic shoe insert was rec-
ommended as a prevention of scoliosis as well as compres-
sion stockings were prescribed to prevent the symptoms
of venous insufficiency.

DISCUSSION

The KTS is characterised by irregular clinical manifesta-
tions. Vascular malformations affect 98% of cases; varicose
veins or venous malformations are observed in 72% of cas-
es; while bone and soft tissue hypertrophy occurs in 67%
of patients. The triad of symptoms is observed in 63% of pa-
tients with the syndrome. The remaining 37% of patients
meet only two of the above mentioned criteria. The symp-
toms of KT'S may occur at different time points. At least one
of these signs is present from birth in 90% of cases®. This
was the case of our patient. Vascular malformations were
observed immediately after birth, while the full clinical pic-
ture developed over 5 years.

The diagnosis and treatment of vascular malformations
pose a challenge in everyday clinical practice. This results
from the lack of a uniform classification that could be used
by all specialists. The one proposed by the International
Society for the Study of Vascular Anomalies (ISSVA) is the
most useful classification system. It is based on a classifica-
tion system presented by Mulliken and Glowacki in 1981.
The ISSVA classification distinguishes two groups of vas-
cular anomalies: vascular tumours and vascular malforma-
tions. The clinical course of haemangiomas and vascular
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co pomaga w ustaleniu rozpoznania bez koniecznosci prze-
prowadzania badan histopatologicznych®.

Naczyniaki wystepuja u 5-10% wszystkich niemowlat. Gléwna
lokalizacjg tych zmian sg glowa i tutéw. Naczyniaki mogg by¢
widoczne od razu po urodzeniu lub pojawi¢ sie w ciggu kil-
ku tygodni. W 10.-12. miesigcu zycia rozpoczyna sie sponta-
niczne zanikanie, ktére trwa 3-10 lat®. W 50% przypadkow
przynosi to zadowalajace efekty estetyczne?”). U 40-50% pa-
cjentéw naczyniak pozostawia blizng¢ albo znieksztalcenie po
zaniku. Niekiedy konieczne jest leczenie miejscowe lub ogélne.
Od 2008 roku preferowang metodg leczenia naczyniakéw sta-
nowi doustne podanie propranololu. Metoda ta osigga naj-
wiekszg skuteczno$¢ w aktywnej fazie wzrostu naczyniaka®.
Malformacje naczyniowe wystepuja w 1-2% niemowlat.
Poczatkowo moga by¢ mylone z naczyniakami. Sa obecne
przy urodzeniu, wykazuja wzrost proporcjonalny do masy
ciala i nie majg tendencji do zanikania. Wymagaja zupet-
nie innego postepowania niz naczyniaki. Podstawa po-
dzialu malformacji sa typ tworzacych je naczyn (kapilarne,
tetnicze, zylne, limfatyczne, mieszane) oraz charakter prze-
plywu naczyniowego®?. Wedtug ISSVA ZKT zaliczany jest
do malformacji mieszanych.

Istniejg rézne metody diagnostyczne potwierdzajace rozpo-
znanie kliniczne®. Najszybsza i najtatwiej dostepng meto-
da réznicujaca naczyniaki z malformacjami naczyniowy-
mi mieszanymi jest badanie USG z wykorzystaniem opcji
dopplera®”. W celu odréznienia malformacji kapilarnych od
tych z dominujaca komponentg zylng nalezy wykona¢ ba-
danie stezenia D-dimerdow!!?. Jest to istotne, gdyz u 47%
pacjentéw z malformacjami zylnymi obecne sg zaburzenia
w ukladzie zyt gtebokich. W przedstawionym przypadku
pomimo prawidlowego stezenia D-dimeréw wystepowala
agenezja zyly podkolanowej.

Malformacje naczyniowe w ZKT najczgsciej zlokalizowa-
ne s3 na jednej konczynie dolnej. U 12,5% chorych zmia-
ny znajdujg si¢ na obu konczynach, tak jak w prezentowa-
nym przypadku (ryc. 2 i 3). Zajecie wszystkich konczyn
obserwuje sie u 10% pacjentdw, a lokalizacje naprzemienng
na gornej i dolnej koniczynie — u 2,5%.

malformations differs, which helps establish the diagnosis
without the need for histopathology®.

Haemangiomas affect 5-10% of all infants. They are usual-
ly found on the head and abdomen. They may be noticeable
immediately after birth or develop within several weeks af-
ter birth. At 10-12 months of age, their spontaneous regres-
sion begins, lasting 3-10 years. This results in satisfacto-
ry aesthetic outcomes in 50% of cases"”). In the remaining
40-50% of children, a scar or deformation may be found
after haemangioma involution. In some cases, local or sys-
temic treatment may be needed. Oral propranolol therapy
has been a preferred treatment modality since 2008. This
method proves most efficacious during the active phase
of growth of haemangioma®.

Vascular malformations occur in 1-2% of infants and may
be initially confused with haemangiomas. They are al-
ready present at birth, show a growth proportional to body
weight and do not tend to resolve spontaneously. They re-
quire a completely different management than haemangi-
omas. The classification of malformations is based in the
type of affected vessels (capillary, arterial, venous, lymphat-
ic and mixed) and the type of vascular flow®”. According
to the ISSVA classification, KTS belongs to mixed
malformations.

There are different diagnostic methods to confirm the clin-
ical diagnosis®. Doppler ultrasonography is the most rap-
id and accessible method for the differentiation between
haemangiomas and vascular malformations?”. D-dimer
levels should be evaluated to differentiate between cap-
illary and venous malformations?. This is important
as 47% of patients with venous malformations present
with deep vein disorders!'V. In the presented case, agen-
esis of the popliteal vein was observed despite normal
D-dimer levels. KTS vascular malformations usually affect
one of the lower limbs. They are found in both extremi-
ties in 12.5% of patients, as in the presented case (Figs. 2
and 3). Involvement of all limbs is observed in 10% of pa-
tients, while alternating location in the upper and lower
limb is seen in 2.5% of cases".

Fig. 2. Vascular malformations of the lower limbs
264 | Ryc. 2. Zmiany naczyniowe koriczyn dolnych
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Fig. 3. Vascular malformations in the buttock area
Ryc. 3. Zmiany naczyniowe w obrebie posladkow
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Wezesna diagnostyka wrodzonych zmian naczyniowych podstawg do szybkiej profilaktyki nastepstw — opis przypadku
Early diagnosis of congenital vascular malformation as a condition to rapid prevention of complications — case study

Kolejnym objawem pod wzgledem czestosci wystepo-
wania sg zylaki lub nieprawidtowosci w uktadzie zylnym
w obrebie koniczyn dolnych. Servelle opisal w swojej pra-
cy malformacje w ukladzie zyl glebokich u chorych z ZKT
- az w 51% przypadkow lokalizacja byta zyta podkola-
nowa, co stwierdzono réwniez u opisywanego pacjenta.
Najrzadsza malformacja jest agenezja naczynia (6,6%)!2.
Biorac pod uwage wspotwystepowanie zaburzen w uktadzie
zyt gtebokich i powierzchownych, chorzy wymagaja indy-
widualnego podejscia terapeutycznego. Najczestsza meto-
da leczenia zylakéw w ZKT jest, wedlug danych z pismien-
nictwa, skleroterapia i przezskérna koagulacja laserowa®?.
Co istotne, metoda ta nie moze by¢ stosowana u wszyst-
kich pacjentéw. Zamkniecie zyt powierzchownych przy do-
datkowo niewydolnym uktadzie zyl glebokich moze si¢ oka-
za¢ usunieciem jedynej drogi odptywu z konczyn dolnych.
Agenezja zyly podkolanowej nie oznacza jednak calkowitej
niewydolnosci uktadu zyt glebokich, wiec w takich przypad-
kach pomocna moze by¢ kompresjoterapia. Poriczochy uci-
skowe przeciwdziatajg obrzekom i w konsekwencji spowal-
niajg przerost konczyny dotknietej choroba.

Przerost kosci i tkanek migkkich jest najrzadszym z triady ob-
jawéw. Funayama i wsp. podaja w watpliwo$¢ nomenklature tej
cechy. Wedtug nich u 80% pacjentow z ZKT widoczny jest prze-
rost tkanek miekkich, a 11,4% prezentuje ich hipoplazje. Kosci
ulegaja wydtuzeniu w 71,4% przypadkéw, nie zauwazono skrd-
cenia kosci. W zwigzku z powyzszym autorzy proponuja opi-
sywanie trzeciej komponenty zespolu jako nieprawidlowosci
wzrostu, aby zasugerowa¢ mozliwo$¢ zmniejszenia konczyny
w przebiegu ZKT. W przedstawionym przypadku odnotowano
przerost w obwodzie tkanek migkkich oraz wydluzenie kosci
w konczynie objetej chorobg. Przerost jest thumaczony jako sku-
tek obecnosci malformacji naczyniowych w tkance podskornej,
a hipoplazja - jako konsekwencja malformacji w tkance mig-
$niowej>*). Inne teorie przerostu zakladaja wade mezodermy
podczas embriogenezy, odpowiedzialng réwniez za anomalie
naczyniowe, lub sugeruja, ze przerost kosci wynika ze zwiek-
szonego potencjatu osteogenicznego. Przerost jednej z konczyn
wiaze si¢ z ryzykiem wady postawy i rozwojem skoliozy, dlatego
dzialania medyczne powinny prowadzi¢ do wyréwnania roznicy
miedzy konczynami. Jezeli rznica w dhugo$ci koficzyn przekra-
cza 8 cm, niezbedna jest operacja chirurgiczna®. W opisanym
przypadku réznica ta wynosi 2 cm, zalecono wiec ortopedycz-
ne wkiadki do butéw, korygujace wade postawy.

PODSUMOWANIE

Najczestszg komponentg ZKT sg malformacje naczyniowe,
w zwigzku z czym konieczna jest odpowiednia klasyfikacja
anomalii w obrebie naczyn. Wiasciwe rozpoznanie zmian
powinno determinowa¢ dalsze postepowanie i — w przy-
padku obecnoéci malformacji naczyniowych — poszukiwa-
nie zespoléw wad wrodzonych, takich jak ZKT. Leczenie
ZKT nalezy planowa¢ indywidualnie, poniewaz mnogos¢
odmian nie pozwala na stosowanie jednego schematu po-
stepowania u wszystkich pacjentow.

PEDIATR MED RODZ Vol. 13 No. 2, p. 260—266

Varicose veins or venous abnormalities in the lower limbs
are the second leading symptom. In his work, Servelle de-
scribed deep venous malformations in patients with KTS —
the location in the popliteal vein was reported for up to 51%
of patients, which corresponded to our case. Vascular
agenesis is the least common malformation (6.6%)!?.
Considering the coexistence of deep and superficial venous
abnormalities, there is a need for patient-tailored thera-
peutic approach. According to literature, sclerotherapy
and percutaneous laser coagulation are the most common
therapeutic modalities in KTS!"?. Importantly, this meth-
od cannot be used in all patients. Closure of the superfi-
cial veins in deep venous insufficiency may result in the
elimination of the only outflow path in the lower limbs.
However, popliteal vein agenesis does not mean a complete
deep venous insufficiency; therefore compression therapy
may prove useful is such cases. Compression stockings pre-
vent oedema and, consequently, reduce the rate of hypertro-
phy in the affected limb.

Bone and soft tissue hypertrophy is the least common triad
symptom. Funayama et al. question the nomenclature of this
feature. According to the authors, soft tissue hypertrophy
is seen in 80% of patients with KTS, while 11.4% of patients
present with soft tissue hypoplasia. Bone elongation is ob-
served in 71.4% of patients, no bone shortening was observed.
Therefore, the authors suggest describing the third compo-
nent of the syndrome as an impaired growth in order to in-
dicate the possible shortening of the limb secondary to KTS.
In the presented case, increased circumference of the soft tis-
sue as well as bone elongation in the affected limb were re-
ported. Hypertrophy results from the presence of vascular
malformations in the subcutaneous tissue, while hypoplasia
is a consequence of muscular malformation®?. Other theories
on hypertrophy relate to mesoderm defect occurring during
embryogenesis, which is also responsible for vascular anoma-
lies, or suggest that bone hypertrophy is a consequence of en-
hanced osteogenic potential. Single limb hypertrophy involves
the risk of posture defects and scoliosis; therefore medical in-
terventions should aim to eliminate the difference between
the limbs. If the difference in limb length is more than 8 cm,
surgical intervention is necessary®. In the described case,
the difference was 2 cm. Therefore, orthopaedic shoe inserts
to correct posture defects were recommended.

SUMMARY

Vascular malformations are the most common compo-
nent of KTS; therefore, appropriate classification of vas-
cular anomalies is necessary. Proper diagnosis of malfor-
mations should determine further management and, in the
case of the presence of vascular malformations, the search
for congenital defects, such as KTS. The treatment of KTS
should be tailored to the patient as the multiplicity of difter-
ent variants eliminates the possibility to use a single man-
agement scheme in all patients.
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