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ANAMNESI

• Dona de 24 anys 

• Sense antecedents mèdics d’interès

• No hàbits tòxics

• No medicació habitual

• TPAL 0.0.0.0

• Ecografia 1er trimestre:
– CRL 69,9 mm

– TN 1,2 mm



ECOGRAFIA 2on TRIMESTRE
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ECOGRAFIA 2on TRIMESTRE

• Tots  Ossos Llargs < p5        MICROMELIAOssos Llargs < p5        MICROMELIAOssos Llargs < p5        MICROMELIAOssos Llargs < p5        MICROMELIA

•S’objectiva microretrognàtia severa

•Tòrax lleument en quilla

•No signes ecogràfics d’hipoplasia pulmonar

•PT / PC:  45.36

•PT / PA: 80%

•Húmer amb incurvació òssia

•Mineralització correcte

•No imatges de fractures òssies

•Líquid amniòtic Normal



EVOLUCIÓ

• AMNIOCENTESI

- 20.6 setmanes
- Cariotip Normal
- Cariotip molecular: Arrays, delecció
7p22.2 herència paterna

•ILE

- Presentat a comité d’interrupció
- ILE a les 22.5 setmanes



NECRÒPSIA FETAL



Radiografies simples



CLASSIFICACIONS

ANATÓMICA

RADIOLÒGICA

MOLECULAR



Valoració
+ Anatomia:
- extremitats: ossos llargs,mans, peus

- Forma del crani

- Perfil cara

- Columna

- Tórax, costelles

- Teixits tous

- Líquid Amniòtic

- Resta òrgans i ecocardiografia +  Cariotip

+  RMN / Rx 

+  Moviments fetals

+  Antecedents familiars

+  Valoració òssia
- Morfologia

- grau escurçament

- predomini EE

- Ecogenicitat

- Curvatura

- Fractures

- mineralització



DIAGNÒSTIC DIFERENCIAL



DISPLÀSIA DIASTRÒFICA

- osteocondrodisplàsia congènita d’herència AR

- descrita 1960 per LAMY i MAROTEAUX

- Elevada mortalitat neonatal (25%)

- desenvolupament mental i sexual normal

- alteracions de gen DTDST  (5q32-q33.1) implicat 
en la formació de proteoglicans sulfatats de la 
matriu cartilaginosa



DISPLÀSIA DIASTRÒFICA

QUISTS PABELLÓ
AURICULAR

PEUS EQUINO VARS
BILATERALS

POLZES
ABDUÏTS

MICROMELIA 
SEVERA
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