DIAGNOSTICO PRENATAL DE SINDROME DE MILLER-DIEKER
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Historia Clinica

® Primigesta de 32 afios

® ANTECEDENTES FAMILIARES Sin interes

® ANTECEDENTES PERSONALES Sin interes No intervenciones quirirgicas No alergias ni habitos toxicos
® Grupo sanguineo A+

® SEROLOGIAS: Rubeola inmune , VHB, VIH, Toxo, RPR negativo.




Ecografia Primer Trimestre

® ECO: Gestacion Unica intrauterina CRL 62.8mm acorde 12+5s. TN 1.4 mm.

® Placentacion: Anterior.

® Liquido amni6tico: Normal.

® PAPP-A : 0.31 MoM, B Hcg : 0.4 MoM RIESGO T 21 1/8579 RIESGO T18/13 <10000
® IPAUt derecha: 1.81 IPAULt izquieda: 1.1 IPmAUL: 1.4(P 34N) Riesgo PE bajo

® RIESGO OBSTETRICO: BAJO
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* Biometria acorde a amenorrea

* [magen persistentemente
pegquena de camara gastrica
fetal.

° LA aumentado (ILA 15)
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Se aconseja realizar prueba invasiva con estudio Arrays ,exomay
CATCH22.

Arrays arrf[GRCh37] 17p13.3(29169 3221977)x1 .
Exoma: no hallazgos relevantes.

Ante el diagnostico de Sindrome de Miller-Dieker, la gestante y su pareja,
deciden ILE.



WIINVNAINVIViE IVI Ik b\ Wikl VBl N \I'IIJ\J,

* El sindrome de Miller Dieker (MDS) esta causado por una delecion en el gen
LIS1, localizado en el brazo corto del cromosoma 17 (17p13.3).

* |ncidencia: 11,7 casos por cada milldn de nacimientos

* Clinicamente la principal manifestacion es la lisencefalia, es decir, la ausencia
de circunvoluciones en la corteza cerebral, gue suele afectar a todo el
encéfalo, incluido el cerebelo

* Presenta diferentes grados de afeccion, gue van desde agiria( ausencia total
de las circunvoluciones cerebrales), hasta paquigiria (pocos surcos con
circunvoluciones de gran tamano)..
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* Se asoclan rasgos craneo faciales dismorficos : frente prominente,
estrechamiento bitemporal, surco medial en la frente, nariz pequena con
narinas antevertidas, labio superior prominente y micrognatia.

* Ecograficamente puede acompanarse de retraso del crecimiento,
polihidramnios y disminucion de los movimientos fetales, onfalocele,
cardiopatias congénitas, agenesia renal e hidronefrosis, polidactilia y
anomalias oculares.
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