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Recién nacido vardn, que presenta edema en tercio distal
de extremidades inferiores con afectacion de pies, engrosa-
miento cutaneo y displasia ungueal (fig. 1). Padres sanos. El
edema fue ya detectado en la ecografia de las 20 semanas
(fig. 2). Ante estos hallazgos, se solicitd cariotipo (46 XY)

Figura 1 Linfedema de miembros inferiores al nacimiento.

* Autor para correspondencia.
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Figura 2

Ecografia prenatal de 20 semanas, donde se observa
importante edema de pies.

y estudio citogenético en liquido amnidtico y sangre de
progenitores, con resultado positivo en liquido amniotico
y padre, mostrando heterocigosis de transicion c.2627T>C
con cambio de aminoacidos (p.Val876Ala) en el gen FLT4
del cromosoma 5.

Tras el nacimiento se solicité linfogammagrafia, donde se
evidencié agenesia completa de vasos linfaticos de extre-
midades inferiores (fig. 3). Ante todos estos hallazgos fue
diagnosticado de linfedema congénito secundario a enfer-
medad de Milroy.

Desde entonces, esta sometido a terapia descongestiva
compleja: Sesiones de drenaje linfatico manual y vendaje
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Figura 3 Imagenes de linfogammagrafia donde se objetiva agenesia de vasos linfaticos en miembros inferiores tras la inyeccion

del trazador.

compresivo de extremidades inferiores durante los primeros
anos de vida y, posteriormente, se colocaran medias de
compresion a medida.

Existen 2 tipos de linfedema: 1) Primario, generalmente
congénito y hereditario, englobado dentro de las enfer-
medades raras, y 2) Secundario o adquirido, mucho mas
frecuente’.

La enfermedad de Milroy corresponde a una causa congé-
nita y primaria de linfedema. Es debida a hipoplasia/aplasia
de los vasos linfaticos, secundaria a mutaciones del gen
FLT4, expresado en el endotelio linfatico, que codifica una
proteina llamada receptor del factor de crecimiento del
endotelio vascular tipo 3 (VEGFR-3) que, a su vez, regula
el desarrollo del sistema linfatico’. Presenta herencia auto-
somica dominante, con expresion variable y penetrancia
incompleta®; lo que explica que el padre sea portador y no
padezca dicha enfermedad. Su diagnéstico esta basado en la
combinacion de estudio genético positivo y prueba de ima-
gen de confirmacion mediante técnicas de Medicina Nuclear.

Destacamos el especial interés de nuestro caso, ya que se
describe una nueva mutacion de esta enfermedad no publi-
cada previamente en la literatura.
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