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CAS CLÍNIC 

 35 anys. Gestant de 21.1 setmanes (baix risc) 

 Ecografia de 1T: dins de la normalitat 

 Screening combinat de 1T: baix risc 

 Motiu de consulta: ecografia morfològica del 2T 

 Sense antecedents mèdics d’interès 

 TEPAL 0010 (legrat uterí per avortament espontani). FIV. 

 Sense antecedents familiars d’interès 

 Parella sense antecedents mèdics ni familiars d’interès 









Anomalies del desenvolupament sexual (genitals ambigus) 

 Defecte no aïllat Defecte aïllat 

Anomalies 

cromosòmiques 

Defectes d’un 

gen/associació XY XX 

Espai recto-vesical 

femení, úter visualitzat 

Espai recto-vesical masculí, 

úter no visualitzat 

Espai recto-vesical femení, 

úter visualitzat 

Espai recto-vesical 

masculí, úter no visualitzat 

-Anomalies del     

desenvolupament       

testicular 

-Snds. dels conductes 

Mullerians persistents 

-Anomalies síntesi 

d’andrògens 

-Anomalies acció dels 

andrògens 

-Hipogonadisme 

hipogonadotropic congènit 

-Snd. Testicles evanescents 

-Hipospàdies aïllat 

-Anomalies 

desenvolupament gonadal 

-Excés d’andrògens: HSC 

fetal, dèficit d’aromatasa 

placentària, deficiència 

d’oxidoreductasa, tx 

materns virilitzants, 

fàrmacs. 

-Hipoplàsia/agenèsia 

conductes Müllerians 

-Anormalitats uterines 

Chitayat and P Glanc Diagnostic approach in prenatally detected genital abnormalities. Ultrasound Obstet Gynecol 2010; 35: 637D 

Sexe 

fenotípic 

Sexe 

cromosòmic 

Sexe 

gonadal 
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 Espai recto-vesical fetal 

 Punt de tall al 2on T: 3.3mm (100% 
H per sota, 94% D per sobre) 

 Punt de tall al 3on T: 4,7mm (96% 
H per sota, 100% D per sobre) 

  

  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/17459997




Deleció terminal de ~27,41Mb  



Ulls enfonsats 

Boca en forma de carpa 

Genitals ambigus 

1er MTC curt amb polze proximal 



Gràcies 


