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Zespot Klippel-Trenaunay (KTS)

Zespot Klippel-Trenaunay (KTS) ma
trzy gtbwne cechy: duze znamie
plamy port-wine na jednej lub

kilku kor\czynach (czesto jednej
nodze), nieprawidtowosci naczyn
krwionosnych i przerost korczyny z
znamie plamy Port-Wine.

www.cmtc.nl




Szczegodtowy opis

Zespot Klippel Trenaunay (KTS) jest rzadkim, nied-
ziedzicznym schorzeniem, ktére po raz pierwszy
zostato opisane w 1900 roku przez francuskich
lekarzy Maurice’a Klippela i Paula Trénaunaya jako
triada; duza plama port-wine na jednej lub kilku
konczynach (czesto na jednej nodze) w potaczeniu
z malformacjg naczyniowa zyt i przerostem konc-
zyny. Czasami wystepuja dodatkowe objawy, takie
jak syndaktylia (zespot palcow rak i nég) i obrzek
limfatyczny (nagromadzenie ptynéw w tkance
miekkiej).

W 2016 r. odkryto, ze KTS jest stanem opartym na
zmianie DNA (mutacja), ktéra wystepuje tylko w
zaatakowanej tkance (takiej jak plama port-wine
lub tkanka z przerostem), a nie w pozostatej czesci
ciata . Nazywa sie to mozaika DNA. Oznacza to, ze
KTS nie jest dziedziczny.

Mutacja znajduje sie w genie PIK3CA i rozwija sie
wczesnie (5.-8. tydzien cigzy). Mutacja PIK3CA
zapewnia, ze zaatakowane komorki staja sie bard-
ziej aktywne, co skutkuje zwiekszonym wzrostem
naczyn.
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Genetic
change

Oznaki i objawy KTS

- Przerost konczyn. W dziecinstwie nalezy moni-
torowac przerost, a zwtaszcza roznice dtugosci
nog. Czesto pozostaje to proporcjonalne.

- W znamionach KTS plamy po winie porto poja-
wiajg sie czasem fioletowe pecherze, ktére ptacza
lub krwawia.

- W po6zniejszym wieku KTS moze powodowac wie-
cej problemow z zylakami i dolegliwosciami zwig-
zanymi z przewlekta niewydolnoscia zylng, takimi
jak zmeczenie i ciezkosc nog, obrzek i ostatecznie
ryzyko owrzodzenia zylnego.

- Czasami obrzek rozwija sie z powodu zle funk-
cjonujacego systemu drenazu limfatycznego,
powodujac obrzek limfatyczny. Obrzek limfatycz-
ny sprawia rowniez, ze ludzie sg bardziej podatni
na roze (nazywana rowniez cellulitem).

- Ryzyko zakrzepicy jest zwiekszone u oséb z KTS.
Moze sie to objawiac bolesnymi zapaleniami zyt,
ale takze zakrzepica zyt gtebokich nogi lub reki.
Zwieksza sie rowniez ryzyko zatorowosci ptucnej.
Palenie i stosowanie antykoncepcji estrogenowej
zwieksza ryzyko zakrzepicy, co nie jest zaleca-
ne. Mozna bezpiecznie stosowac antykoncepcje
~wyltacznie progesteron”, taka jak cewka hormo-
nalna lub minipigutka.

Mosaic

- Bol to czesta skarga na KTS. Oprocz powyzszych
przyczyn moga wystgpic¢ rowniez boéle wzrostowe,
zapalenie stawow i bol neuropatyczny.

- U niektoérych osob z KTS istnieje rowniez zwigzek z
problemami narzadow jamy brzusznej i miednicy;
moze to prowadzi¢ do problemoéw ginekologic-
znych (ciezkie miesiaczki lub problemy w czasie
cigzy), problemow urologicznych i jelitowych (kr-
wawienia). Kobietom, ktore chcag zajs¢ w cigze,
zaleca sie konsultacje z ginekologiem przed zajs-
ciem w cigze.

Mozliwe komplikacje

+ R6znica dtugosci nég: Roznica dltugosci nog powin-
na by¢ monitorowana w mtodym wieku, aby pacjent
nie miat roznicy w dtugosci nog w starszym wieku.

- Saczenie i krwawienie z plamy po porto-wine.

- Obrzek limfatyczny i r6za

- Zylaki: na dtuzsza mete u osoby z KTS moze wys-
tapic wiecej problemow z zylakami, takich jak zmec-
zenie, ociezatosc, obrzek i owrzodzenie zylne.

- Zakrzepica i zatorowosc ptucna: czesciej obserwu-
jemy u pacjentow z KTS i moze wystgpi¢ w mtodym
wieku. W przypadku niewyjasnionych dolegliwosci
nog lub ptuc nalezy wziac¢ pod uwage to powiktanie.




