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IMÁGENES EN DERMATOLOGÍA

Uñas  de  pies  en «salto de esquí»
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Un  lactante  varón  de  9 meses  fue  evaluado  en  la  consulta
por  unas  alteraciones  en  las  uñas  y un  edema  bilateral  con-
génito  de  los  pies.  La  abuela  paterna  y una  prima  paterna
también  habían  presentado  un  linfedema  congénito  y  alte-
raciones  ungueales  de  los  pies.  A  la exploración  se constató
una  coiloniquia  con  forma  de  «salto  de  esquí» en las  uñas
del  primer  dedo de  ambos  pies,  así como  un  edema  de
los  dedos  con  un  discreto  edema  del  dorso  de  ambos  pies
(figs.  1a  y b).  El  diagnóstico  de  sospecha  fue  de  enfermedad
de  Milroy  (EM),  lo que  fue  confirmado  mediante  el  estudio
genético  y  la presencia  en  línea  germinal  de  una  mutación
en  heterocigosis  p.Gly933Arg  (G933R)  del gen  FLT4.  Dicha
mutación  también  fue  detectada  en  el  padre,  un hermano  y
una  prima  paterna  del paciente.

La EM se caracteriza  por linfedema  congénito  en miem-
bros  inferiores  causado  por  mutaciones  en  el  gen  FLT4  que
sintetiza  la  proteína  del receptor  3  del factor  de crecimiento
endotelial  vascular  (VEGFR3),  responsable  del  desarrollo  del
sistema  linfático.  Las  uñas «ascendentes» o en  «salto  de
esquí»  son características,  pero  tan  solo  aparecen  entre  un
10-14%  de los  pacientes,  en  cuyo  caso  pueden  ser  el  signo
guía.  La herencia  es autosómica  dominante  con  una  expre-
sión  variable  y  una penetrancia  incompleta,  estimada  entre
un  85-90%.  Esto  explica  que nuestro  paciente  exprese  feno-
típicamente  la  enfermedad  y  no  la expresen  su padre  y  su
hermano.
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