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Caso Clínico

Edad: 33 años   

TPAL 0000

No antecedentes de interés

Control gestacional tardío 

Primera visita en urgencias (21 sg) 

Hallazgos ecográficos



EDEMA PREFRONTAL



HIPOPLASIA VERMIS CEREBELOSO



HIPOPLASIA VERMIS CEREBELOSO



CUERPO CALLOSO NORMAL



MESOCARDIA



Persistencia VCS IZQ



GENITALES SEXUALES 

AMBIGUOS



AMNIOCENTESIS

TORCH negativas

Cariotipo definitivo: Mosaicismo
47xy+7 (75%), 45x (25%)

QF-PCR  NORMAL



MOSAICISMO CROMOSOMA 7

FUNICULOCENTESIS

MONOSOMIA X 
Sangre fetal
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TRISOMIA 7 
COMPLETA

TRISOMIA 7 
MOSAICO

LETAL 
EMBRIOGENESIS

DISTRIBUCIÓN DE 
LINEAS CELULARES 

AFECTADAS

AFECTACIÓN VARIABLE



Mosaicismo trisomia cromosoma 7

� Prevalencia:  0.1 a 0.2 % de amniocentesis.

� Puede derivar de un cultivo celular artefactado .

� Confirmación: FUNICULOCENTESIS

1.  Línea celular anormal está presente en sangre fetal

2. Si cariotipo en sangre fetal normal, la línea celular anormal  

puede estar presente en otros tejidos celulares



� QF-PCR puede detectar mosaicismo si la línea celular anormal es 

de al menos del 15%  de la muestra.  

Desarrollo fetal correcto si:

1. Cariotipo normal en sangre fetal 

2. Muy bajo nivel de mosaicismo

3. Exclusión de algunos genes 

(UPD7)



Alteraciones fetales  mosaicismo cromosoma 7 

� Fenotipo difícil de predecir.

� Alteraciones en la pigmentación de la piel, ptosis palpebral, 

estrabismo, alteraciones esmalte, testes no descendidos , 

crecimiento retardado, alteraciones diversas del desarrollo del SNC…



Conclusión

�Alteraciones ecográficas diversas

�Discordancia entre amniocentesis vs funiculocentesis en 

afectación epidérmica.

�El efecto del mosaicismo en el feto dependerá de la 

distribución de la línea celular anormal en el feto y en el 

tejido extraembrionario.


