Cartas al Editor

la ecografia intraoperatoria pueden identificar el 100% de los tu-
mores!’. En este caso, las pruebas de imagen iniciales resultaron
negativas, pero la ecografia convencional, la TC y la ecografia
endoscopica realizadas en nuestro centro objetivaron un noédulo
pancredtico, que se confirmd después mediante palpacion y
ecografia intraoperatorias. El tratamiento de eleccion del insuli-
noma es la cirugia®, que habitualmente resulta curativa.
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Sindrome de distiquiasis
y linfedema
Sr. Editor:

El sindrome de distiquiasis (fila doble de pestanas) y linfede-
ma es un trastorno hereditario poco frecuente. Se transmite de
forma autosomica dominante, con gran penetrancia y variable
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grado de expresividad. También se han encontrado casos por
mutacion genética espontanea. En las Gltimas revisiones se ha
confirmado que la mutacion del gen FOXC?2 estd intimamente li-
gada a la etiopatogenia de esta entidad!2,

Se presenta desde el nacimiento con distiquiasis (fig. 1) que
afecta tanto a parpados superiores como inferiores, y linfedema
de extremidades inferiores (fig. 2), que aparece en la mayoria de
los casos en la segunda década de la vida, localizado, fundamen-
talmente, por debajo de las rodillas, unilateral o bilateral. El ede-
ma de una pierna puede preceder en muchos anos al de la otra.

Es mas frecuente y precoz en varones, y el edema puede afectar
en éstos a la bolsa escrotal. La aparicion temprana del linfedema
aumenta el riesgo de complicaciones. Su fenotipo es variable3; se
han descrito casos de mutacion en algunas familias estudiadas, que
solo cursan con distiquiasis*y otras con linfedema®. Otras malfor-
maciones asociadas a este sindrome son: venas varicosas de apari-
cién precoz, defectos cardiacos, ptosis palpebral unilateral o bilate-
ral, ectropion en parpado inferior, fisura palatina, Plerigium colli,
avula bifida y ensanchamiento del canal raquideo con quistes arac-
noideos y extradurales asociados a alteraciones neurologicas®’,

Se trata de una nina de 3 anos que, durante un ingreso hospitala-
rio para una intervencion quirdrgica de adenoides, consultd por tener
una forma peculiar de mirar. Era la séptima hija de un matrimonio no
consanguineo. Los padres y 6 hermanos eran fenotipicamente nor-

Figura 1. Distiquiasis (fila extra de pestanas) que afecta
a parpados superiores e inferiores.

Figura 2. Linfedema de extremidad inferior derecha que
abarca desde la rodilla al tobillo con fovea positiva.
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males y en apariencia sanos. El embarazo fue controlado. Nacio de
una gestacion de 40 semanas tras un parto eutocico.

A la exploracion fisica, su peso era de 13 kg (P,); la talla: 93 cm
(P3) y el perimetro craneal de 49 cm (Psy). Fenotipo craneofacial:
facies adenoidea con respiracion bucal, secrecion ocular bilateral de-
bida a que las pestanas crecian hacia dentro y actuaban de cuerpo
extrano, ptosis palpebral superior bilateral con imposibilidad de ele-
var los parpados superiores y disminucion de la apertura palpebral,
por lo que para mirar llevaba la cabeza hacia atras y giraba el cue-
llo de uno u otro lado simulando una torticolis derecha o izquierda
para mirar de lado. Sin embargo, no presentaba actitudes viciosas de
la columna cervical, los puntos 6seos cervicales eran negativos y
los esternocleidomastoideos y los trapecios no estaban contractura-
dos ni tenian nodulos. La motilidad de los pares craneales era nor-
mal. Las pupilas no estaban afectadas, pero si tenia tlceras cornea-
les y conjuntivitis con secrecion purulenta. El fondo de ojo era
normal. El resto de la exploracion fisica por aparatos fue normal
para su edad. Las pruebas complementarias no revelaron datos de
interés: bioquimica, T3-T4-TS, hemograma y la velocidad de sedi-
mentacion globular (VSG), normales. El frotis ocular era negativo y
la radiologia de columna cervical normal. Es intervenida quirargica-
mente en dos tiempos para corregir, en primer lugar, la doble hilera
de pestanas con una depilacion definitiva y, en segundo lugar, la
ptosis palpebral superior.

Un ano mas tarde, a los 4 anos de edad, consulta por linfedema
en extremidad inferior derecha que abarcaba de rodilla a tobillo con
fovea positiva; el resto de la exploracion fisica era normal para su
edad. Se realizaron las siguientes pruebas complementarias: bioqui-
mica pediatrica, colesterol, estudio lipidico, cobre sérico, proteinas
totales y proteinograma; todos fueron normales. Transaminasa glu-
tamicooxalacética (SGOT): 32 U/1, alanino aminotransferasa (SGPT):
12 U/1'y creatina fosfocinasa (CPK): 88 U/l. Hemograma y patron
férrico también normales. VSG 12 mm/h. El estudio de las inmuno-
globulinas fue para G, 1.100 mg/dl; A, 82,7 mg/dl; M, 102 mg/ml; E,
104 U/ml. El sedimento y cultivo de orina dieron negativo, como el
estudio de filarias. La radiologia de abdomen y columna vertebral
fue normal, como la ecografia abdominal. Cariotipo: todas las célu-
las 46XX.

El linfedema presenta una evolucion intermitente, alternando
periodos asintomdticos de minimo edema y otros sintomaticos
con sensacion de pesadez y distension de extremidades inferio-
res, que solo precisan tratamiento fisioterapéutico. Es necesario
realizar diagnostico diferencial con otros procesos que cursan
con edema: sindrome nefrotico, sindrome de Meige, filariasis,
enfermedad de Milroy, sindrome de disgenesia gonadal, etc.

Creemos interesante presentar este nuevo caso clinico por la
dificultad diagnostica en la edad pediatrica® y la escasa frecuen-
cia con la que podemos encontrar este sindrome, y ademas no
hemos encontrado otros casos clinicos publicados en lengua
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espafola en publicaciones pedidtricas. También es destacable
la corta edad de presentacion del edema de extremidades, ya
que el linfedema es mas caracteristico de la adolescencia o la
edad adulta, y en esta paciente se inici6 a los 4 afios de edad.

Cabe recalcar que el hecho de extraer las pestafar que estan
en una mala posicion es una practica habitual y con buenos re-
sultados para evitar la irritacion ocular, ya sea en forma de con-
juntivitis como de tlceras corneales. La cirugia para el linfedema
ha dado malos resultados, por lo que el tratamiento de estos
pacientes debe ser lo menos agresivo posible.
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