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La importancia de realitzar un estudi genetic fetal amb una alteracio ecografica
aparentment de bon pronostic

ANTECEDENTS

e 25 anys

 DUR: 25/10

« TPAL: 0010 (IVE quirurgic)

« Sense antecedents medics ni quirurgics
d’'interes

« ECO 1rT normal

« Analitica 1rT: normal. Cribratge d'aneuploidies:
baix risc (1/100000)
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La importancia de realitzar un estudi genéetic fetal amb una alteracio ecografica
aparentment de bon pronostic

ECO 2n TRIMESTRE ASSIR (22.65)

No s’aconsegueix visualitzar CSP correctament
Atri (11,2mm) | cisterna magna augmentats de
mida

Plexes coroideus desestructurats

Resta d’anatomia normal
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La importancia de realitzar un estudi genéetic fetal amb una alteracio ecografica
aparentment de bon pronostic

NEUROSONOGRAFIA HUGTIP (23s)

« Agenesia parcial de cos callos
— Longitud de 18mm

— Aspecte disgenesic amb gruix diferent entre genu
(2.4mm) i1 cos (4.9mm).

 Dilatacio del Ill ventricle (2.8mm)

* Ventricles laterals de 10mm (ventriculomegalia
lleu bilateral)

 Plexes coroideus normals
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1r ASSESSORAMENT GENETIC

S'ofereix AMNIOCENTESI
Assessorament per part de PEDIATRIA

— Agenesia parcial->70% desenvolupament normal
— 7% anomalies cromosomiques
— Altres alteracions

|

Accepten ESTUDI GENETIC (amniocentesi)

Expressen desig de continuar gestacio si array
normal
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2n ASSESORAMENT GENETIC

Resultat ARRAY (CytoScan 750K (Affymetrix®)

— Sexe cromosomic masculi
— arr[GRCh37]1p36.33p36.22(849466 9819860)x1
— L’alteracio es considera patogenica
— Sindrome microdelecid 1p36
— Risc de recurrencia
— S’ofereix estudi als progenitors—>negatiu

l

ILE a les 24s

- Feticidi previ amb digoxina (per preservar SNC de
cara a estudi d'AP)
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ANATOMIA PATOLOGICA

* Hipertelorisme orbital
« Ronyons en ferradura

« La fragmentacio del cervell durant I'extraccio no
permet valorar I'estat del cos callés que sembla
no estar complet (disgenesia vs agenesia).
Sense signes d’infeccio, infiltrats inflamatories ni
altres troballes histologiques.

« Placenta de maduracio adequada per edat
gestacional. Corioamnionitis aguda moderada.

\\\\\
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CONCLUSIO

Posar de manifest la importancia de la realitzacio
de un estudi genetic (mitjancant un array) en la
presa de decisions respecte la continuitat o
interrupcio de la gestacio davant d’un fetus amb
una unica alteracid ecografica, aparentment de bon

pronostic en la seva presentacio aillada.
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