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CAS CLINIC (1)

Gestant de 27 anys, primigesta, originaria de Cuba.

No antecedents familiars d’intereés.

Antecedents personals: fumadora ocasional (cessié durant gestacid) i apendicectomia.

Ecografia a les 13 setmanes dins la normalitat:
° TN 1.48mm

> Baix risc en cribratge combinat (T21 >1/10000iT13/18 > 1/100000)

> Baix risc en cribratge de preclampsia precoc (1/752)
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CAS CLINIC: ecografia morfologica
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CAS CLINIC: ecografies (1)

26.6-27.6 setmanes
Genitals Ambigus

PEG vs CIR (segons femeni o masculi, P2 o P5) M NIPT: 2 copies de 13, 18121 i presencia de XY

amb Dopplers normals
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CAS CLINIC: ecografies (Il

28.6 setmanes

Sospita d’hipospadies i

: . \_ QF-array i estudi genétic de la disgenesia/agenesia
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CAS CLINIC: ecografies (Il
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CAS CLINIC: naixement

* Induccio del part per gestacio cronologicament

perllongada a les 41 setmanes.
* Cesaria per sospita de perdua de benestar fetal.

* Neix nadd masculi, 3110g (P10), Apgar 9/10/10,
pHa 7.25.

* En I'exploraci6 fisica es revela hipospadies sever
amb el meat uretral penoescrotal, penis de

1.5cm i escrot bifid amb els 2 testicles a bossa.
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CAS CLINIC: primers 2 mesos de vide

* Analitica hormonal: normal.
* ECO abdominal: normal.

* Hispospadies penoescrotal associat a

micropenis (< 2.5 DE).

* En tractament amb testosterona per estimular

elongacid peneana previament a la cirurgia.
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HIPOSPADIES (1)

Deformitat urogenital masculina més comuna. A Tubdeculo genital

Moembrana
uretral

——

— Falo

Membrana

Membrana urogenital —— urotral

Diagnostic sovint és després de néixer.

Defecte embriologic en el tancament del solc

uretral, fusié incompleta dels plecs uretrals, VAR S

causant un tracte uretral ectopic. Membrana anal - Anilio genttal

Prevalenca del 0.2-4.1 / 1000 naixements vius. B —

F“:' 1 S _. Rafe
Etiologia desconeguda: multifactorial - = om
: : e : N— \

(mecanismes endocrins, genetics i ambientals). Jorcisn patviane e e e
anat, 2001; 19
(1): 75-82.
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HIPOSPADIES (I1)
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» Classificacid segons la localitzaciéd anomala del meat:

ANTERIOR (50%)

MIG (30%)

POSTERIOR (20%)

» Majoritariament es sol presentar de forma aillada.

Pero fins a un 40% del casos poden associar-se a:
o alteracions urogenitals (criptorquidia i hernies inguinals en un 7-10%)

Avaluacio
genetica en tots

els casos
d’hipospadies

o alteracions extraurogenitals (defectes congenits cardiacs, fissura palatina, defectes del tub neural o anomalies anorectals).

o sindromes genetics: XXY, XXXXXY, T13, T18, triploidies, sindrome de Fraser, sindrome de Smith-Lemli-Opitz, entre altres.
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TROBALLES ECOGRAFIQUES (I)

1. Alteracio de la morfologia distal del penis.

Epelboym Y, et Al. J _ o = AL. Devesg, et AL

Pediatr Urol. 2017, U =5 '—‘-:‘-, Prenat. Diagn. i — nat. - Diagn.
13 (5). s 1998: 18:779-788. ' 998: 188779-788.
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TROBALLES ECOGRAFIQUES (I1)

2. Escurcament del penis.

* Epelboym Y, et Al. J Lin, et Al. J Med

" BT R12.0 G80 C16 A2

Pediatr Urol. 2017; _ .
135 - 1Dist: 0.654cm QDist: Ultrasound (2017)
L 25, 115-117.
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TROBALLES ECOGRAFIQUES (I1)

3. Encorbament ventral del penis posicionant-se entre els dos plecs escrotals.

Epelboym Y, et Al. J
Pediatr Urol. 2017;
13 (5).

Devesa, et Al
Prenat. Diagn.
1998: 18: 779-788.
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TROBALLES ECOGRAFIQUES (IV)

4. Flux urinari anomal, en sentit ventral al penis.

Devesa, et AL. Prenat.
Diagn. 1998: 18: 779-788.
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Epel.boym YI =t Al'_J Bamberg, et Al. J Clin
FeCidiaiRREt.7; 13 (5) | Ultrasound 2011;39(9):539-43

. ST . Hiperplasia adrenal congenita Si dubtes: test de DNA fetal o ‘
Principal diagnostic diferencial : ) : .
(cliteromegalia) prova invasiva A
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CONCLUSIONS

* Davant de genitals ambigus, cal pensar com a diagnostic diferencial en un hipospadies.

* Sospitar ecograficament davant d’alteraciéo morfologia distal, escurcament i encorbament del penis i

flux urinari anomal.
* El signe del tulipa es troba en hipospadies severs; pot ajudar a distingir d’altres genitals ambigus.
* Malgrat que els US en 2D sén el gold Standard, en 3D i 4D poden proporcionar majors detalls.
* Per l'alta taxa d’associacio geneética, cal fer sempre estudi genetic.

* El tractament sempre és quirurgic; ’hormonal pot ajudar a la cirurgia.
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