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CAS CLÍNIC

Pacient de 39 anys, gestant de 17+2sg 

No AMC

No AP d’interès. IQ: Traumatològica genoll dret


AGO: TPAL: 0-0-1-0 (Mola hidatiforme)

DUR: 15/03/2017


GS: A positiu









Diagnòstic diferencial 

- Síndrome Holt-Oram

- Síndrome TAR

- Síndrome de Roberts

- Anèmia de Fanconi

- Embriopatia per Talidomida

- Síndrome de Rapalidino







SÍNDROME TROMBOCITOPÈNIA 
AGENÈSIA DE RADI

Aplasia radial bilateral —> Presència polzes

Trombocitopènia


Malformacions cardiaques 15-30%

Malformacions facial (micrognatia, front alta, orelles d’implantació baixa)


Déficit intelectual 10%

Deleció cromosoma 1q21.1

AR
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