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INTRODUCCION

El sindrome linfedema distiquiasis es un trastorno de herencia AD relacionado con mutaciones en el
gen FOXC2 (cromosoma 16q), de penetrancia variable.

MURCIANA

El diagnostico clinico se basa en la presencia de distiquiasis (doble fila de pestafias y crecimiento de las mismas
en los orificios de las glandulas de Meibomio) desde el nacimiento y aparicion de linfedema cronico y
recidivante en miembros inferiores (MMII) en la segunda década de la vida.

Puede asociar fisura palatina, defectos cardiacos y quistes extradurales.

C g SO Imagen 1 Imagen 2

Mujer de 34 anos. Antecedentes obstétricos: parto
normal hace 5 afnos, embarazo ectopico ¢
interrupcion voluntaria de embarazo (IVE). En esa
ultima gestacion, se visualiza hydrops fetal en la
semana 12 y anasarca en semana 16. (Imagenes 1
y 2).

Actual gestacion gemelar bicorial biamniotica,
segundo feto diferido. Translucencia nucal
aumentada, 6,24 mm, (imagen 3) con riesgo
elevado de cromosomopatias a 12 semanas (Down
1/4). BHCG de 3,49 MoM y PAPP-A de 0,55
MoM. Biopsia corial con PCR y genotipo (XX)
normales.

Imagen 3 Imagen 4

A las 16 semanas, translucencia nucal de 5,84 mm
(imagen 4) y arteria umbilical uUnica con
ecocardiografia normal.

Se remite a Genética meédica para valoracion. Madre completamente normal. Padre con linfedemas en MMII
desde la infancia. Pestafic ‘ ' 1sodi ’ '
alteraciones en las pestance
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