QUIN ES EL DIAGNOSTIC?
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Nena de 4 mesos amb edema unilateral del dors del peu
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Lactant de 4 mesos, de sexe femeni, que consulta a
urgencies per febricula de poques hores d’evolucio i
edema del dors del peu dret (Fig. 1), observat pels
pares dos dies abans, sense altres simptomes acom-
panyants.

No presenta antecedents patologics d’interes, és una
nena sana, correctament vacunada i amb bon guany
ponderal. Realitza lactancia materna exclusiva. Com a
antecedents familiars destaca que el pare té una insu-
ficiencia renal no filiada i espondilitis anquilosant HLA-
B27 positiva.

En I'exploraci6 fisica Unicament s’observa edema uni-
lateral al peu dret, sense fovea, no dolorés i limitat per
sota del turmell. Bona mobilitat de l'articulacié sense Fig. 1. Edema unilateral del dors del peu dret.
signes inflamatoris i absencia de lesions cutanies. No

s’observen més edemes en altres localitzacions.

A urgencies, pel quadre febril, es realitza una tira reac-
tiva d’orina que mostra leucocitUria, sense proteinuria.
Al sediment d’orina s’observen escassos bacils gram-
negatius i I'analitica sanguinia no presenta alteracié
dels parametres d’infeccié. S’orienta com a possible
infecci6 urinaria i s'inicia tractament amb antibiotera-
pia oral. D'altra banda, donada la recent aparicié de
I'edema, se cita a control un cop resolt el quadre inter-
current.

Al cap de cinc dies, la nena estava afebril i I'urocultiu
va ser positiu per Escherichia coli.

Se cita la pacient posteriorment i s'observa la persis-
tencia de 'edema, de manera que es decideix comple-
tar I'estudi per confirmar la sospita diagnostica.

Quin és el diagnostic?
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Discussio

Es tracta d'una lactant sana, que presentava un edema
del dors del peu de forma unilateral, no dolorés, sense
fovea i sense afectar la mobilitat articular. Aquest
edema no es va observar al naixement i s’havia desco-
bert en el moment del quadre febril intercurrent.

El simptoma guia és I'edema unilateral, que un cop
descartades les causes habituals com ara infeccions
de parts toves i traumatismes, ens orienta inicialment
cap al limfoedema primari.

D’altra banda, no es pot oblidar el limfoedema heredi-
tari, que es pot associar a sindromes genetiques amb
alteracions en el nombre de cromosomes. Per aquest
motiu, seria recomanable fer un estudi de citogenética
en sang periferica, ja que és una exploracié comple-
mentaria innocua i facil de dur a terme. Una altra ex-
ploracié que ens ajuda a diagnosticar alteracions pro-
duides en el limfoedema primari és la gammagrafia
limfatica.

['estudi de citogenetica va mostrar una monosomia del
cromosoma X, amb cariotip 45, X (Fig. 2). Davant
d’aquest diagnostic, la pacient va ser valorada per Car-
diologia, que va descartar afectacié cardiaca. L'equip
d’Endocrinologia també fa un seguiment del creixe-
ment i de la funcioé tiroidal, que es troba dins de la
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Fig. 2. Imatge de I'estudi de citogenética que mostra la monosomia del
cromosoma X.

Actualment, la pacient té 3 anys, I'edema s’ha resolt i
no presenta el fenotip caracteristic de la monosomia
45, X.

Diagnostic final: Sindrome de Turner.

Comentari

El limfoedema primari pot ser aillat o sindromic, i se-
gons el moment de presentacié congénit (<1 any) o
tarda (>1 any) 2.

La sindrome de Turner afecta Unicament les dones, per
I'absencia total o parcial del cromosoma X, i dona ma-
nifestacions cliniques molt variables i una possible
afectacio de diferents organs. Algunes pacients no pre-
senten clinica o ho fan de manera molt lleu, com el cas
presentat. Prenatalment hi pot haver retard del creixe-
ment intrauteri i es poden observar malformacions car-
diaques, renals o de vasos limfatics (com ara augment
del plec nucal, I'hydrops fetalis i I'higroma quistic nu-
cal, més caracteristic) 3.

Al naixement poden presentar longitud i/o pes baixos i
un fenotip caracteristic amb orelles i cuir cabellut
d'implantacié baixa, coll alat i curt, mandibula petita,
torax ample i mamil-les separades, paladar ogival i
limfoedema distal, entre d’altres 3.

El limfoedema distal neonatal habitualment es resol
durant els primers 18 mesos, pot no esta present al
naixement i instaurar-se posteriorment®.

De vegades, el diagnostic és tarda per talla baixa i re-
tard puberal o amenorrea, a causa d’'una disgenesia
gonadal.

En el diagnostic s’han de descartar altres malforma-
cions, especialment cardiaques i renals, presents entre
el 55% i el 45 % de les pacients 4. També es poden
trobar anomalies auditives, oculars, autoimmunitaries i
endocrines. El neurodesenvolupament sol ser adequat,
perd amb risc de problemes d’aprenentatge i emocio-
nals 4. Aquestes pacients necessiten un seguiment
adequat en les diferents etapes de la vida.

En aquest cas, el limfoedema distal de I'extremitat in-
ferior no es va detectar en néixer, i reinterrogant els
pares de forma dirigida van referir haver-lo observat en
fotografies fetes al domicili aproximadament als 2
mesos d’edat, perd que els havia passat inadvertit fins
al moment. Lestudi de citogenética va permetre el
diagnostic precog, malgrat que el fenotip era normal.
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