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Antecedents de la pacient 
 

• 43 anys 

 

• AP: Hipotiroidisme en tractament amb Eutirox , prolapse mitral lleu  
sense tractament 

 

• IQ: Miomectomia per laparoscòpia (4 anys enrera) 

 

• No hàbits tòxics 

 

• AGO:     -TPAL: 0000      

                  -Parella homosexual: FIV amb doble donació de gamets 

 

 

 

 

 



ECOGRAFIA PRIMER 
TRIMESTRE 







BIÒPSIA CORIAL 
 

• CULTIU CURT DE VELLOSITATS CORIÒNIQUES (teixit trofoblàstic): 

 

 

 

Cariotip de 46 cromosomes que presenta dues línies ce·lulars: 

 

o 75% : Un dels cromosomes 3 conté un fragment afegit a l’extrem del braç llarg, 

d’origen cromosòmic desconegut. 

o 25% : Cariotip normal 

 

ES RECOMANA REALITZAR AMNIOCENTESIS PER CONFIRMAR MOSAIC 

 
Cariotip: mos 46, XX, add(3)(q29)  24  /46,XX  9 
 



ECOCARDIOGRAFIA 14,4 
SETMANES 







AMNIOCENTESIS 17,4 
SETMANES 





NEUROSONOGRAFÍA  





AMNIOCENTESIS 
 

 

 

 

Cariotip anòmal de que presenta dues línies ce·lulars diferents: 

 

o 92% : 46 cromosomes , amb component sexual femení i una addició al braç llarg 

del cromosoma 3 

o 8% : Cariotip normal 

 

 
Cariotip: mos 46, XX, add(3)(q29)  36  /46,XX  3 
 

ARRAYS 

Duplicació intersticial de la regió cromosòmica 3q25.32q29 
compatible amb mosaic. 
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