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Resumen

Objetivos: La livedo racemosa y los ictus de repeticion son los dos componentes que definen
clinicamente el sindrome de Sneddon (SS). Aunque la poblacion afectada suelen ser mujeres adultas,
se han descrito casos de inicio en edad pediatrica. Las alteraciones cutaneas pueden preceder en
afnos a los eventos cerebrovasculares.

Material y métodos: Mujer de 13 afios, con antecedentes de ictus taldmico izquierdo 5 afios antes
con estudio etioldgico negativo, cefalea y mareos de repeticiéon. Fue diagnosticada de cutis
marmorata en periodo lactante. Acudi6 a urgencias por cuadro brusco de mareo y ptosis derecha. En
la exploracion destacaba de manera aislada pardlisis incompleta del III par craneal derecho.

Resultados: La RM cerebral mostro lesion isquémica aguda en mesencéfalo derecho, sin
alteraciones en vasculatura extra ni intracraneal. El resto de pruebas complementarias fueron
negativas. Dermatologia evidencié méculas violaceas con patron reticular interrumpido diseminadas
por tronco y extremidades, con morfologia patognomonica de livedo racemosa. El analisis genético
reveld dos variantes en el gen ADA2. El estudio de segregacion confirmé que ambas mutaciones se
heredaron con un patrén de heterocigosis compuesta. Se inicié tratamiento con etanercept como
prevencion de ictus recurrentes.

Conclusion: La deficiencia de ADA2 (DADA2) es una enfermedad autoinflamatoria sistémica con un
fenotipo muy variado, manifestandose clinicamente como un SS en esta paciente. El reconocimiento
de las lesiones cuténeas fue clave para orientar el caso. La identificacién temprana puede ayudar a
completar el screening a otros niveles y evitar secuelas neuroldgicas. Se ha descrito el uso de
farmacos anti-TNF en pacientes con DADA2, aunque la experiencia es anecdotica.
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