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Santrauka

Klippel-Trenaunay sindromas yra jgimtas sutrikimas,
kuriam btidingi 3 pagrindiniai simptomai: kapiliarinés
malformacijos, veninés malformacijos ir galtiniy mal-
formacijos, su limfinémis malformacijomis arba be jy.
Sis sindromas pasireiskia mazdaug 1 i§ 30 000—100 000
naujagimiy. Pagrindinés Klippel-Trenaunay sindromo
iSraiskos yra kraujagyslinés kilmés odos démés, veny va-
rikoz¢ ir malformacijos bei minkstyjy audiniy ir kauly hi-
pertrofija. Sio sindromo diagnozé dazniausiai grindziama
klinikiniais poZymiais ir radiologinio tyrimo rezultatais.
Biopsija rutininiam histopatologiniam patvirtinimui ne-
bitina, taciau ji gali buti naudinga genomo tyrimams.

Jvadas

Klippel-Trenaunay sindromas yra jgimtas sutrikimas,
kuriam budingi 3 pagrindiniai simptomai: kapiliarinés mal-
formacijos, veninés malformacijos ir galiiniy malformacijos,
su limfinémis malformacijomis arba be jy [1]. Anksciau keli
skirtingi sindromai buvo grupuojami kartu su Klippel-Tre-
naunay sindromu, pavyzdziui Parkes Weber sindromas bei
difuzinés kapiliarinés malformacijos su peraugimais (angl.
DCMO), taciau fenotipo ir genotipo studijos padéjo sufor-
muoti aiskesnius §iy sindromy apibiidinimus ir juos atskirti.

Tyrimo tikslas — iSanalizuoti bei aptarti jrodymais pa-
grista informacija apie Takotsubo kardiomiopatijos epide-
miologija, patogeneze bei simptomus.

Tyrimo medZiaga ir metodai

Taikyta sisteminé mokslinés literatiiros apzvalga ir ana-
lizé. Duomeny buvo ieskoma ,,PubMed®, ,,Google Scholar®,
,UpToDate* bei ,,Cochrane duomeny bazése. Visateksciai
straipsniai atrinkti, jei jy pavadinimas, santrauka ar reiks-
miniai zodziai nurodé, kad tyrimas tinkamas $iai apzvalgai.
Naudoti raktazodziai: Klippel-Trenaunay sindromas, veninés
malformacijos, PIK3CA, genomo sekvencija.

Tyrimo rezultatai

Klippel-Trenaunay sindromas yra retas igimtas sutriki-
mas, kuris pasireiskia mazdaug 1 i§ 30 000-100 000 naujagi-
miy [2]. Si liga vienodai daznai pasireiskia tiek vyrigkosios,
tiek moteriskosios lyties naujagimiams. Néra jrodymuy, kad
kuri nors rasé turéty polinkj Siam sindromui. Dauguma atvejy
yra sporadiniai — jie nepaveldimi ir kyla i§ naujy mutacijy.

Ankséiau manyta, kad Klippel-Trenaunay sindromg su-
kelia jvairiis genetiniai defektai, pavyzdziui padidéjusi an-
giogenetinio faktoriaus VG5Q ekspresija ir de novo ziediné
18 chromosoma, ta¢iau dabar zinoma, kad dauguma $iuo
sindromu serganciy pacienty yra PIK3CA geno postzigo-
tinio somatinio varianto nesiotojai [3]. Tam tikri PIK3CA
geno variantai aktyvuoja baltymy kinaze B, kuri aktyvuoja
mTORC?2 kaskada. Si sutrikusi aktyvacija sukelia perteklinj
lasteliy augima, sutrikdo kraujagysliy remodeliacijg bei an-
giogeneze embriono vystymosi laikotarpiu.

Pagrindinés Klippel-Trenaunay sindromo israiskos yra
kraujagyslinés kilmés odos démés, veny varikozé ir malfor-
macijos bei minkstyjy audiniy ir kauly hipertrofija [4]. Sio
sindromo sunkumo laipsnis priklauso nuo to, kiek laiko truko
vystymasis in utero su mutacija, kurios audiniy struktiiros
yra paveiktos, bei nuo specifiniy geno mutacijos varianty.

Kraujagyslinés kilmés odos démés daznai pastebimos
gimimo metu. Jos dazniausiai lokalizuojasi apatinése gali-
nése. Sie ploksti apgamai klasifikuojami kaip geografiniai
arba segmentiniai. Geografinés démés jprastai bina tamsiai
raudonos arba violetinés spalvos, joms taip pat budingos
ryskios ribos bei nereguliari forma, primenanti Zemynus
zemélapyje. Segmentinés démés pasizymi neaiskiomis ri-
bomis, bet Sviesiai rozine spalva.

Pacientams, sergantiems Klippel-Trenaunay sindromu,
buidingos embrioninés veninés struktiiros be voztuvy, daz-
niausiai lokalizuotos Soningje $launies venoje ir i§likusios
sédimosios venos (lot. vena ischiadica; angl. persistent sciatic
vein) srityje [5]. Sios struktiiros sukelia i§siplétusias variko-
zines deformacijas, dazniausias anterolateralinéje §launies
dalyje. Jei Sios struktiiros yra pavirSiniuose minkstuosiuose
audiniuose, jos pasireiskia kaip minksta poodiné mélynos
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spalvos masé. Veny varikozé gali biiti pastebima gimimo
metu, taciau dazniau iSsivysto vaikystés periode.

Limfinés malformacijos gali baiti makrocistinés, mikro-
cistinés arba misrios. Limfinés sistemos sutrikimai pasi-
reiskia kaip pavirSinés kraujagyslinés piislelés arba limfan-
giektazijos. Sie pazeidimai kelia létinio limfos ar kraujo
nutekéjimo ir infekcijos rizika.

Galtiniy hipertrofija paprastai pastebima gimimo metu.
Dazniausiai ja sukelia minkstyjy audiniy bei kauly hiper-
trofija, taciau ja taip pat gali lemti veninés malformacijos
ir limfedema. Paveikta galiiné gali bati tiek ilgesne, tiek
didesnio perimetro nei sveikoji. Galiniy hipertrofijos eiga
sunku prognozuoti, taciau ji gali progresuoti.

Klippel-Trenaunay sindromo diagnozé dazniausiai grin-
loginiy tyrimy rezultatais. Amerikos radiology asociacija
pateiké diagnostiniy kriterijy rekomendacijas, kuriose nu-
rodoma, kad pagrindiniai tyrimo metodai yra ultragarsinis
tyrimas ir magnetinio rezonanso tomografija su intraveniniu
kontrastavimu [6].

Laboratoriniai tyrimai taip pat svarbiis sindromo diagnos-
tikai. Visiems pacientams, kuriems jtariamas Klippel-Tre-
naunay sindromas, rekomenduojama atlikti bendrajj kraujo
tyrima, nustatyti D-dimery koncentracija, fibrinogeno kon-
centracijg ir protrombino laikg. Padidéjusi D-dimery kon-
centracija, esant mazai fibrinogeno koncentracijai arba jos
nesant, padeda jtarti intravaskuling koaguliopatija.

Biopsija rutininiam histopatologiniam patvirtinimui néra
bitina, taciau gali buiti naudinga atliekant genomo tyrimus.
Naujos kartos genomo sekoskaitos tyrimai ir polimerazes
grandininé reakcija padeda aptikti specifinius somatiniy
mutacijy variantus paveiktuose audiniuose [7].

ISvados

1. Klippel-Trenaunay sindromas yra jgimtas sutrikimas,
kuriam budingi 3 pagrindiniai simptomai: kapiliarinés mal-
formacijos, veninés malformacijos ir galtiniy malformacijos,
su limfinémis malformacijomis arba be jy.

2. Dauguma $iuo sindromu serganciy pacienty yra
PIK3CA geno postzigotinio somatinio varianto nesiotojai.

3. Klippel-Trenaunay sindromo diagnozé dazniausiai
grindziama klinikiniais pozymiais bei radiologinio tyrimo
rezultatais. Biopsija rutininiam histopatologiniam patvirti-
nimui nebitina.
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Summary

Klippel-Trenaunay syndrome is a congenital syndrome that is
charaterized by 3 main symptoms: capillary malformations, venous
malformations and limb malformations with or without lymphatic
malformations. This syndrome results in between 1 to 30 000 —100
000 newborns. The main characterictics of the disorder are cutane-
ous vascular stains, venous varicoses and malformations, soft tissue
and bone hypertrophy. The diagnosis of Klippel-Trenaunay syn-
drome is usually based on clinical manifestations and the results
of imagining studies. Biopsy for routine histopathological con-
firmation is not necessary but may be helpful for genetic testing.

Conclusions: 1. Klippel-Trenaunay syndrome is a congenital
syndrome that is charaterized by 3 main symptoms: capillary mal-
formations, venous malformations and limb malformations with or
without lymphatic malformations. 2. Most patients with this syn-
drome are carriers of PIK3CA gene postzygotic somatic variation.
3. The diagnosis is usually based on clinical manifestations and re-
sults of imaging studies. Biopsy is not necessary for routine histo-
pathological confirmation.
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