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Klippel-Trenaunay Syndrome (KTS)

Syndrom Klippel-Trenaunay (KTS)
ma tri hlavné crty: velké materskeé
znamienko farby portského vina na
jednej alebo viacerych koncatinach
(¢asto na jednej nohe), abnormality
krvnych ciev a nadmerny rast
koncatiny s tymto materskym
znamienkom.
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Podrobny popis

Syndrom Klippel-Trenaunay (KTS) je zriedkavé,
nezdedené ochorenie, ktoré bolo prvykrat
opisané v roku 1900 francuzskymi lekarmi
Mauriceom Klippelom a Paulom Trénaunayom
ako triada priznakov: velké materské znamienko
farby portského vina na jednej alebo viacerych
koncatinach (¢asto na jednej nohe) v kombinacii s
vaskularnou malformaciou zil a nadmernym rastom
konc&atiny. Niekedy su pritomné aj dalSie priznaky,
ako je syndaktylia (zrast prstov na nohach alebo
rukach) a lymfedém (nahromadenie tekutin v
makkych tkanivach).

Pric¢ina

V roku 2016 bolo zistené, ze KTS je stav zalozeny
na zmene v DNA (mutacii), ktora je pritomna

iba v postihnutom tkanive (napriklad v tkanive

s materskym znamienkom alebo tkanive s
nadmernym rastom) a nie vo zvysku tela. Tento jav
sa nazyva DNA mozaicizmus. To znamena, ze KTS
nie je dedicny.

Mutacia sa nachadza v géne PIK3CA a vyvija sa

v rannom Stadiu tehotenstva (v 5. az 8. tyzdni).
Mutacia PIK3CA spbsobuije, Zze postinnuté bunky
sa stavaju aktivnejSimi, ¢o vedie k zvySenému rastu
ciev.
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Jedna zygota

Geneticka
zmena

Priznaky a symptomy KTS

- Nadmerny rast koncatin: V detstve je potrebné
sledovat nadmerny rast, najma rozdiel v dizke
néh. Tento rozdiel ¢asto zostava v pomere k
celkovému rastu tela.

- Materské znamienko farby portského vina: Na
tomto znamienku sa niekedy objavuju fialové
pluzgiere, ktoré mézu mokvat alebo krvacat.

- Krcové Zily a chronicka Zilova nedostato¢nost:

V neskorsom veku méze KTS spdsobovat vacsie
problémy s kr¢ovymi Zilami a tazkosti spojené

s chronickou Zilovou nedostato¢nostou, ako su
unavené a tazké nohy, opuchy a zvysené riziko
vzniku Zilového vredu.

+ Lymfedém: Opuchy sa niekedy vyvinu v doésledku
zle fungujuceho lymfatického systému, ¢o vedie
k lymfedému. Lymfedém tiez zvysuje nachylnost
na erysipel (tiez nazyvany celulitida).

+ Zvysené riziko tromboézy: U [udi s KTS je
zvysené riziko trombozy. M6ze sa prejavit
bolestivymi zapalmi Zil, ako aj hlbokou Zilovou
tromboézou (DVT) v nohe alebo ruke. ZvySuje sa
aj riziko plucnej embolie. Faj¢enie a pouzivanie
antikoncepcie na baze estrogénu zvysuiju riziko
trombozy, preto sa neodporucaju. Antikoncepcia
obsahujuca iba progesterdn, ako je hormonalna
Spirala alebo mini-pilulka, je v tomto pripade
bezpelnejSou alternativou.

Mosaicizmus

- Bolest: Bolest je ¢castym priznakom pri KTS. Okrem

vysSSie uvedenych pri¢in mdze byt pritomna aj
rastova bolest, artritida a neuropaticka bolest.

- Problémy s brusnymi a panvovymi organmi: U

niektorych ludi s KTS sa tiez vyskytuju problémy s
brusnymi a panvovymi organmi, ¢o mdze viest ku
gynekologickym problémom (silné menstruacie
alebo komplikacie pocas tehotenstva), urologickym
a Crevnym problémom (krvacanie). U Zien, ktoré
chcu otehotniet, sa odporuca konzultacia s
gynekoloégom este pred tehotenstvom.

Mozné komplikacie
- Rozdiel v d(zke néh: Rozdiel v dizke néh by sa

mal sledovat uz v mladqm veku, aby sa predislo
vyraznym rozdielom v dlzke n6h v dospelosti.

+ Mokvanie a krvacanie z materského znamienka

farby portského vina.

+ Lymfedém a erysipel.
- Krcové zily: V dlhodobom horizonte méze u osoby s

KTS vzniknut viac problémov s ki¢ovymi zilami, ako
suU Unava, tazoba, opuch a Zilové vredy.

+ Trombdza a plucna embdlia: U pacientov s KTS sa

CastejSie vyskytuje trombodza a plucna embolia,
ktoré mézu vzniknut uz v mladom veku. V pripade
nevysvetlitelnych tazkosti s nohami alebo plucami
by sa mala zohladnit tato komplikacia.




