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Ozet

Summary

Klippel Trenaunay Weber Sendromu vaskiiler nevus
formasyonu, varikoziteler, kemik ve yumusak doku
hipertrofisi ile karakterize nadir goriilen bir konjenital bozuk-
luktur. Genellikle somatik mutasyon sonucunda sporadik
olarak ortaya c¢iktig1 diisiiniilse de bazi olgularda otozomal
dominant kahtima rastlanmistir. Ug¢ boyutlu ultrason ile
prenatal tanist miimkiindiir.

Bu makalede sag bacak hipertrofisi, sag bacakta dev
varikoziteler, her iki ayakta ikinci ve lgiincii parmaklarda
makrodaktili, sol koltuk altindan baslayip gévde boyunca
uzanan dev hemanjiom bulunan term erkek bir yenidogan
sunulmustur. Tipik fenotipik 6zelliklerin bulunmasi nedeni ile
olguya Klippel Trenaunay Weber Sendromu tanisi konmustur.
Tipik fenotipik &zellikeri ile tanisi konulan olgu literatiir ile
karsilastirilarak sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Klippel Trenaunay Weber Sendromu,
Hemanjiom, Hipertrofi
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Klippel Trenaunay Weber Syndrome is a rare, congenital
disorder characterised by vascular nevus formation, varicosi-
ties, bony and soft tissue hypertrophy. It is generally thought
to occur sporadically due to somatic mutation. However, in
some cases otosomal dominant inheritance can be found.
Prenatal diagnosis by three dimensional ultrasonography is
possible.

A full term male neonate with hypertrophic right leg con-
sisting giant varicosities, bilateral macrodactilia of the second
and third digits of the feet and a giant hemangioma which
begins from the left axilla and lies near the body is reported in
this article. Klippel Trenaunay Weber Syndrome was diag-
nosed with typical phenotypic properties. This case diagnosed
with phenotypic properties is reported with literature.

Key Words: Klippel Trenaunay Weber Syndrome,
Hemangioma, Hypertrophy
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Klippel Trenaunay Weber nadir goriilen
hemanjiamoz sendromlardan biridir. ilk olarak
1965 yilinda Lindenauer tarafindan bir erkek ve
kiz kardeste tanimlamigtir.

Bu sendrom venéz varikositeler, kemik ve
yumusak doku hipertrofisi ve kutandz vaskiiler
malformasyonlar triadi ile karakterizedir. Son yil-
larda bu sendroma tek gen defektinin yol agtig
ileri siiriilmektedir.

Olgu
Ug saatlik erkek yeni dogan dogum servisin-
den sol axilla altinda dev hemanjiom ve sag bacak-
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ta hipertrofi ve koyu renkli dev hemanjiom lekesi
gbzlenmesi lizerine sevk ile yatirildi.

Annenin gebelik Gykiisiinde ve soy gecmiste
bir 6zellik saptanmadi.

Fizik muayenede viicut agirligi 3330 g (%50),
boyu 50 cm (%50), ve bas gevresi 36 cm (%50)
olan olgunun kardiyovaskiiler, solunum, {irogeni-
tal, santral sinir sistemi, batin ve oftalmolojik mu-
ayeneleri normal idi.

Olgunun, sol aksilla altinda gévde boyunca
uzanan ve arkada skapula iizerine bir uzantisi olan,
tizeri normal renkte cilt ile kapli, ancak cilt altin-
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Sekil 1. Olgunun supine pozisyonundaki goriiniimii.

dan varik6z goriiniimde yapilarin goriildigii, de-
forme bir yarim kiire seklinde, uctan uca yaklasik
17x18 cm boyutlarinda, olduk¢a yumusak kivaml
bir kitle mevcut idi (Sekil 1). Sag bacaginda ise
tiim bacagi kapsayan bir hipertrofik goriiniim mev-
cut ve bacak 6n yiiziinde yaklasik 5x15 c¢cm koyu
kizil-mor renkli, ciltten hafif kabarik bir
hemanjiyom ve st ve alt bacakta cesitli
lokalizasyonlarda cilt altinda palpasyonla alinabi-
len, 3-5 c¢cm boyutlu, multipl, yumusak ve vendz
renk roflesi veren kitleler mevcuttu. Her iki ayak 2.
ve 3. parmaklarda ise belirgin makrodaktili gozle-
niyordu (Sekil 2).

Rutin idrar ve tam kan sayimi normaldi,
periferik yaymada 6zellik saptanmadi. Kan sekeri,
serum elektrolitleri, karaciger ve bobrek fonksiyon
testleri, kanama diatezi testleri normal bulundu.
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Sekil 2. Olgunun prone pozisyonundaki goriiniimii.

Kardiyolojik degerlendirmede ve ekokardi-
yografik incelemede kardiyak patoloji saptanmadi.

Her iki alt ekstremite kemik grafilerinin deger-
lendirilmesinde kemik yaglari ayni ve takvim yasi
ile uyumlu bulundu.

Batin ultrasonografisinde, sag bobrek medial
inferiorundan baglayan yaklasik 2.5X2.5 cm boyut-
larinda, inferiora uzanan sekli kismen bozulmayan
sivi  dolu yapt mevcut idi. Buna komsu
retroperitoneal alanda siv1 dolu tiibiiler yapilar var
olup, pulsasyon vermekte idi. Benzer sekilde, me-
sane iginde genellikle kiiciik olan irili ufakli ve
cesitli sekillerde i¢i sivi dolu tiibiiler yapilar mev-
cut olup bunlar hemanjiom ile uyumlu bulundu.

Kranial tomografi olagan olarak degerlediril-
di.
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Toraks tomografisinde sol omuz lojunda
hipodens, ¢ok bolmeli, 10x14 cm boyutta kistik
kitle (hemanjiom) saptandi.

Batin tomografisinde ise, cilt altma ve uyluk
yumusak dokularmi etkileyen sag bobrek
medialinde paravertebral alandan basglayarak
pelvise dek uzanan, smir1 kismen belirgin, 3x3.5x9
cm kistik kitle hemanjiom olarak degerlendirildi.

Olgu cerrahi yaklasim amaci ile ilgili merkeze
nakledildi.

Tartisma

Kutan6z hemanjiyoma, kemik ve yumusak
doku hipertrofisi ve venoz varikozitelerle karakte-
rize olan Klippel Trenaunay Weber Sendromu
nadir goriilen hemanjiyomatéz sendromlardan
biridir (1). Sporadik, bazen de otozomal dominant
kalitim paterni bildirilmistir. Bir olguda resiprokal
translokasyon (46,XX,t (5;11) (q13.3;p15.1)) sap-
tanmasi lizerine bu sendroma yol agan tek gen
defektinin 5q veya 11p tizerinde olabilecegi diisii-
niilmektedir (2). Mitra ve ark., hipertrofik
kardiyomyopati icin belirleyici oldugu diiiiniilen
kromozom 7q33—>q35’deki myotropin  gen
lokalizasyonlarini haritalamuistir (3). Ug boyutlu
ultrasonografi ile 15 ve 18. gestasyon haftalarinda
prenatal tanist miimkiindiir. Anomalinin yayginlig
postnatal donemde bilgisayarli tomografi, manye-
tik  rezonans gorlintileme, arteriyogramlar,
venogramlar ile saptanabilir. Bu sendromda sik
rastlanan bulgular cok sayida, kompleks dokulu,
viicudun alt ekstremiteler, kalcalar, karin ve sirt
basta olmak iizere herhangi bir pargasini tutabilen,
basit varikoziteden kavernéz hemanjiyomlara dek
degisebilen, tek tarafli olma egilimindeki kutantz
hemanjiyomlar ve vaskiiler hematoma ikincil olu-
san  ckstremite  hipertrofisidir.  Etkilenmis
ekstremitelerin karsisindakinden uzun olmas: sek-
linde uzun kemik asimetrisi de goriiliir. Daha nadir
rastlanan bulgular ise ekstremitelerde arterioventz
fistliller ve lenfanjiektaziler; el ve ayaklarda
sindaktili, polidaktili, makrodaktili; yiizde asimet-
rik hipertrofi, hemanjiom, beyinde kalsifikasyonlar
ve makrosefali, gozde katarakt; kolon, karaciger,
dalak, jejunum ve bobregi ipsilateral tutan
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abdominal hemanjiomlar; izole kardiyomegaliden
siddetli hidropsa uzanabilen kalp yetmezligi ve
hemanjiyom iginde trombosit tliketimine bagl
trombositopeni, jejunal varislerden olan kanamalar
sonucunda agir anemidir (4-6). Olgumuzun sol
aksilla altinda, sag bacak ve ayaginda, sag bobrek
komsulugunda hemanjiomlar, sag ayak parmakla-
rinda makrodaktili mevcuttu. Beyin, kalp, akciger,
diger abdominal organlar ve diger ekstremitelerde
tutulum ve trombositopeni saptanmadi. Anlar’in
bir olgusunda kraniyal tomografi ile sol taraftaki
kalvaryal ve tiim serebral ve serebellar yapilardaki
hipertrofi gdsterilmis, norolojik bulgu gelismedigi
stirece bu hipertrofinin benign seyirli oldugu bildi-
rilmistir (7). Bizim olgumuzun kraniyal tomografi-
si normal bulundu.

Klippel Trenaunay Weber Sendromunun
hemihipertofiye yol agan sendromlardan bir digeri
olan Proteus Sendromu ile ayiric1 tanis1 yapilmali-
dir. Proteus Sendromu da sporadik olarak ve nadir
gorillen,  kas-iskelet  sistemini  etkileyerek
hemihipertrofi, makrodaktili, eksostozlara; cilt ve
ciltaln1 etkileyerek pigmente neviisler, lipom,
hemanjiyom, lenfanjiyom veya fibrom gibi
mezodermal  hamartomlara yol acan  bir
sendromdur (1,8). Proteus Sendromunda da
hemanjiyomlar mevceut olmakla birlikte
lenfanjiyomlara bagh yiiz ve kafa kemiklerindeki
hipertrofik goriiniimiin ve de el ve ayaklarda yu-
musak doku hipertofisinin 6n planda olmasi ve bu
bulgularin olgumuzda saptanmamasi nedeniyle bu
olasi tanidan uzaklasildi.

Klippel Trenaunay Weber Sendromu tedavisin-
de cerrahi diizeltme kiiglik boyuttaki lezyonlarda
basarili  olmaktadir.  Ancak  ¢ok  biiylik
malformasyon varligimda operasyondan sonra
rekanalizasyonun olusmasi tekrarlayan agresif teda-
vileri gerektirmektedir. Bu nedenle bu olgularda
skleroterapi denemis olup sonuglar yiiz giildiiriicii-
diir (9). Alt ekstremitelerdeki boy farkliliklar1 spinal
deformitenin Onlenmesi igin ortopedik gereclerle
desteklenmelidir. Belirgin alt ekstremite uzunlukla-
rnnim tedavisinde kemik diizeltme operasyonlari
uygulanabilir. Destek tedavide varikoziteler igin
kompresyon bandajlar kullanilabilir (5).
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