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INTRODUCCIO

Gestant de 43 anys (gestacié espontania).
Hondures. No parella.

AP: HTA, obesitat morbida (imc de 43). TPAL 0.0.0.0.
AQ: Laparotomia mitja a la infancia, apendicectomia
Medicacio durant la gestacio:

Labetalol 100mg/8h.
HBPM 40Ul/24h.
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Finestra acustica limitada (IMC i cicatrius abdominals). CRL 54mm. TN
1,69mm. No s’observen alteracions aparents.

Sospita de mielomeningocel (falta d’alineament de la columna a
nivell toracic + falta de continuitat a nivell lumbar). No mobilitat
d’extremitats inferiors. Hemivertebres? Agenésia sacra? Regressio
caudal?
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S’expliquen troballes a la pacient, que sol-licita uns dies de reflexio
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Qualitat d’imatge reduida. Podalica. Ageneésia sacra, interrupcio de la
columna vertebral a nivell lumbar. Hemivertebres toraciques.
Extremitats inferiors no mobils i mal posicionades. Edema plantar.
Ronyons fusionats en linia mitja amb lleu ectasia. No s’observa bufeta
urinaria.
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COMITE S’ofereix ILE explicant el mal pronéstic.
MF La pacient el rebutja (motius religiosos i personals).

CONSELL ¥ pepjaTRIA
GENETIC
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Orientacid diagnostica: SINDROME DE REGRESSIO CAUDAL

e Malformacidé congenita rara dels
segments inferiors de la columna
vertebral.

e Pot associar-se a complicacions dels
sistemes urogenital, gastrointestinal,
respiratori i cardiac.

e 1:50.000/1:100.000 embarassos

e Multifactorial: DM pregestacional
amb mal control glucemic com a
causa principal/ predisposicid
genetica.

» Diagnostic: ecografic prenatal (1r-2n
T). DD: siringomielia.

* Pronostic: condicionat a la
localitzacio, al grau de lesio medul-lar
i a les anomalies associades.

CIR. PFE 1500g (<p3). Oligoamnis (ILA 3cm). Doppler normals. ot
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PREECLAMPSIA GREU. Betametasona 12mg/24 h (2 dosis)
+ sulfat de magnesi + labetalol.

CESARIA. Neix fetus masculi de 1500g, 41 cm. Apgar 8/9/10.

Baix pes.

Sindrome de regressio caudal tipus I: agenesia
sacra i absencia de cossos vertebrals per sota
d’L2, arcs costals fusionats, multiples
hemivertebres, escoliosi. Sospita de meningocel.

- Agenesia de ronyo esquerre. Ronyo dret
malrotat amb dilatacio pielica. Bufeta neurogena
gue no permet col-locacio de sonda. Es realitza
cistotomia. Funcio renal conservada.

- Atresia anal, colostomia de descarrega.

- Criptorquidia bilateral. Penis en garfi (meat
permeable).
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SIRINGOMIELIA / REGRESSIO CAUDAL

 Arteria umbilical Unica * Agenesia sacra

» Agenésia caudal severa (extremitat * Malformacions EEIl (amiotrofia)
Unica o dues fusionades)
* Alteracions urologiques i renals

* Alteracions renals severes associades (bufeta neurogena)
e Oligohidramnis * Alteracions intestinals (anus imperforat)
* No associat a malformacions anals *Malformacions cardiaques
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CONCLUSIONS

Importancia de programar una eco morfologica preco¢ en
pacients amb mala transmissio sonica.

Increment de pacients amb diagnostic de malformacié
fetal severa que rebutgen les Interrupcions Legals de
I’Embaras (al-legant motius religiosos, creences...).

Imprescindible un bon assessorament multidisciplinari
prenatal.
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Moltes gracies,
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