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CAS CLÍNIC 

• Dona caucàsica de 34 
anys. 

• P: 1001  

• No consanguinitat ni 
història familiar de 
malalties hereditàries 

• Control gestacional 



ECOGRAFIA MORFOLÒGICA 





• Ecografies de control: 
 Control de creixement correcte 

 Desaparició de QPC 

 Dilatació intestinal i gàstrica 

 Hidronefrosi esquerra (pelvis renal 8 mm) 

 Ecocardiografia fetal sense alteracions 

EVOLUCIÓ 

✔ 

ARRAYS 



RMN FETAL 





REPLANTEJAMENT DEL CAS: 

• Troballes ecogràfiques: 
• Atrèsia jejuni, sospita d’atrèsia de pílor 

+/- polihidramnis  

•  QPC resolt 

•  Hidronefrosi de ronyó esquerre 

•  Imatge pulmonar heterogènia a la RM 
fetal 

• Creixement p46, cariotip i arrays sense 
alteracions. 





EPIDERMÒLISI 

• Definició: grup heterogeni de 
dermatosis hereditàries caracteritzades 
per fragilitat cutània.  

• Incidència:  

 

 



EPIDERMÒLISI 

 
 

 

 
• Classificació: 

 

 



• Punts clau en el diagnòstic: 
• Estudi genètic  

• Atrèsia intestinal (Atrèsia pilòrica la més descrita) 

• AFP en líquid amniòtic >20 MoM 

• Presència d’ ACH (acetilcolinesterasa) al LA 

•  Ecogenicitat del líquid amniòtic 

•  Polihidramnis 

•  Biopsia de pell intraúter 

 

EPIDERMÒLISI 



ASSOCIACIÓ ATRÈSIA INTESTINAL 
AMB ALTRES DEFECTES CONGÈNITS 



CONCLUSIONS 

• Limitacions del diagnòstic prenatal de 
malalties dermatològiques (a excepció dels 
casos més greus d’ictiosi). 

• Valor limitat de la ECO 3D en alteracions 
cutànies. 

• Valorar les noves troballes que ens aporta la 
RMN. 

• Recordar l’ associació de les atresies 
intestinals amb altres malalties. 




