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TROBALLES ( 36 set)

Lisencefàlia

Disgenesia cos callós
Ventriculomegàlia
RCIU

ACTITUD

Amniocentesis
RMN fetal
Contacte Hosp. Referencia

( Activar Comité ILE tardà)
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RMN fetal RMN fetal 
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RMN fetal RMN fetal 
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Assesorament genètic post-natal

FISH ambdós progenitors normal DGP si alteració genètica

TROBALLES

 Ecogràfiques

 RMN

 Amniocentesis    Microdelecció 17p13.3. 

Síndrome de Miller-Dieker.      LISENCEFALIA

TIPUS I

ILE tardà 36+5 a Hospital Vall d’Hebron
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PROLIFERACIÓ MICROCEFALIA

- MACROCEFALIA
- HEMIMEGAENCEFALIA
- ESCLEROSIS TUBEROSA

MIGRACIÓ LISENCEFALIA

HETEROTOPIA

ORGANITZACIÓ POLIMICROGIRIA
ESQUICENFEFALIA

Alteracions del SNCAlteracions del SNC
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Migració neuronalMigració neuronal
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PRIMER FASE

ORIGINA EL LIMIT DE LA 
MIGRACIÓ

SEGONA FASE

6 CAPAS DEL CORTEX
2 FASES

LISENCEFALIA TIPO II LISENCEFALIA TIPO I

Alteracions de la migració neuronal Alteracions de la migració neuronal 
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Lisencefàlia tipus I 

Lisencefàlia 1

Sd de Miller-Dieker 17p13.3

Lisencefàlia 2

RFLN 7q22.

Lisencefàlia lligada al X (1 o 2)

DCX Xq22.3-q23

Lisencefàlia tipus II

o de Cobblestone

Sindrome de Walker-Waburg (WWS) 
POMT1 (9q34),7  POMT2  y FCMD (9q31)

Distròfia muscular congènita de 
Fukuyama
FKTN  9q31.2

Malaltia muscul-ull-cervell

Distròfia muscular congènita tipus IC 
(MDC1C)
FKRP 19q13.32

Microdeleccions específiquesMicrodeleccions específiques
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 Alteració patró circunvalacions

 Disgenesia de cos callós

 Aprimament de córtex cerebral

 Ventriculomegàlia

 RCIU

 Polihidramnis

 Fascies típica  ( front amplia, narines evertides, 

hipertelorisme, llavi fi)

 Onfalocele

 Cardiopaties congènites

 Malformacions genitourinaries

 Retard Mental sever

 Epilepsia

Sindrome de Miller-DiekerSindrome de Miller-Dieker
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Ventriculomegalia

Patró Anómal 

Circunvolucions

Micro/Macrocefàlia

Punt clau ecogràficPunt clau ecogràfic



gencat.cat/ics 17

Avaluació ecogràficaAvaluació ecogràfica
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Cohen-Sacher 2006 UOG

Avaluació ecogràficaAvaluació ecogràfica
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 Dificultat del diagnòstic de patologia a SNC l´època fetal , per un

desenvolupament progressiu fins l´any de vida.

 Importància del coneixement del desenvolupament normal del SNC segons

les setmanes de gestació, així com dels marcadors ecogràfics de sospita de

patologia.

 Importància de la valoració anatòmica en l´ecografia del 3er trimestre.

 Destacar el treball interdisciplinari entre professionals i centres implicats en

el circuit del diagnòstic prenatal al tercer trimestre, per les implicacions

legals i el temps limitat d´actuació.

‘Take home messages’‘Take home messages’
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Moltes gràcies!


