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26 anys
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Plaquetopènia gestacional
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Marcadors de cromosomopaties negatius
Triple screening baix risc

Quatre càmares
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Es remet a BCNatal
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Insuficiència mitral i tricúspide
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Insuficiència mitral22.5
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Insuficiència tricúspide22.5
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3 vasos amb fluxos discordants amb istme aòrtic revers
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22.5 Flux aòrtic estenosi + insuficiència
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Cor normal Ebstein
Ebstein mitral 

vs
Miocardiopatia polivalvular
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QF - PCR
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ARRAYcGH
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Progressió desfavorable
amb insuficiència polivalvular
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Regurgitació mitral
Foramen oval amb flux invertit esquerra-dreta25.6
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25.6 Grans vasos amb fluxos invertits
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E X O M A     D I R I G I T

VARIANT GENÈTICA LOCALITZACIÓ GENOTIP CLASSIFICACIÓ

FLNA

(NM_001456.3):
c.6401_6404del/p.Glu2134AlafsTer22 

X-153580994-GCTCT-G Hemicigosi
Patogénica: 

PVS1/PM2/PP3 

FLNA 

(NM_001456.3):
c.6401_6404del/p.Glu2134AlafsTer22 

X-153580994-GCTCT-G Heterocigosi
Patogénica: 

PVS1/PM2/PP3 
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Confirma

insuficiència

valvular

• HTP
• Ductus arteriós persistent
• CIA ostium secundum amb shunt 

esquerra-dreta

Tancament percutani del ductus
Diürètics + hipotensors

• Retard ponderal
• Retard psicomotor
• RM: heterotípia periventricular i

aprimament del cos callós
• Infeccions respiratòries de repetició en 

context d'insuf cardíaca

Exitus

Correcció de
vàlvula mitral
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• Heteròtopia nodular periventricular
• Síndrome Enhlers Danlos
• Síndrome Melnick Needles
• Síndrome otopalatodigital
• Displàsia frontometafisarea

• Prolapse vàlvula mitral
• Ductus arteriós persistent
• Aneurisma aòrtic
• IAM
• HTA
• Distròfia valvular mixomatosa

lligada al X

• Insuficiència respiratòria
crònica

• Malaltia pulmonar
emfisematosa

• Síndrome de distret
respiratori agut

• Macrotrombocito-
pènia

C O N S E Q Ü È N C I E S
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3.  C O N C L U S I O N S

• Mutació del gen de la Filamina A (FLNA) extremadament infreqüent

• Poc reportada en vida fetal

• Pronòstic desfavorable

• Necessitat de consell interdisciplinar

• Hem de pensar-hi en context de patologia polivalvular cardíaca
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