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Sd. 
genètica

Reducció andrògens
- Síntesi anòmala LH
- HSC fetal
- Anomalia acció andrògens (sd. 

Insensibilitat andrògens, déficit 5ª 
reductasa, anomalía gen 
AMH/AMHR

Tr. Desenvolupament
gonadal
- Sd. Swyer
- Regresió testicular
- Hermafrodita verdadera

Malformacions
- Criptorquídia
- Hipospàdias
- Micropene
- Etc.

Malformacions SNC

Consum de tòxics

Infeccions congènites
- TORCH
- Zika

Vasculars

Alt. placentàries

Edat materna 
extrema
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ESCROT BÍFIDHIPOSPÀDIES



PEU EQUINOVARHIPERTELORISME



PEU EQUINOVARHIPERTELORISME
ORELLES 

DISMÒRFIQUES



o Sd. Metabòlica autosòmica recessiva

o Mutació gen DHCR7: afectació de l’últim pas de la síntesis del
colesterolà deficiència de colesterol

o Sd. molt rara: incidència 1/22.700 caucàsics

o Fenotip molt variable:

o RCIU

o Microcefàlia amb retard intel·lectual

o Facies característica: orelles d’implantació baixa, nas curt, hipertelorisme,
microretrognàtia, etc..

o Hipospàdias/genitals ambigus

o Poli-sindactília

o Alt. cos callós

o Alt. cardíaques, renals, cerebrals, etc.

o No tractament efectiu: transfusió intraúter de plasma + post-
natalment alta ingesta de colesterol amb la dieta.

o Recurrència del 25% en gestacions futures.

C O N S E L L 
G E N È T I C



o Una valoració ecogràfica acurada dels genitals pot ser
de gran rellevància.

o Uns genitals ambigus es poden presentar de forma
aïllada o com a manifestació d’una síndrome genètica
més complexa i de mal pronòstic.

o En el cas d’una combinació de malformacions
ecogràfiques i RCIU precoç amb uns microArrays
normals, completar l’estudi amb una seqüenciació de
l’exoma fetal ens pot afegir informació addicional
rellevant pel diagnòstic i el futur reproductiu de la
pacient.


