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DISPLASIA TANATOFORICA:

A proposit d'un cas.
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ECO 22.2 S.G

Inici tarda dels controls (14 S.G)

ANTECEDENTS

- 41 anys.

- TPAL 3003 ( eutocics).

- Antecedent fill amb CIV | FPEG.
- Analitica correcte.

- Intolerancia glucosa.

- Quad test risc T21: 1/281.
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Orientacio diagnostica: Displasia tanatoforica.
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Tipode examen: ECOGRAFIA DOPPLER OBSTETR

Nombre MEROUN *, FATIMA ZOHRA Pac.1D 7135898
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o 84-25D4+25D
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34,5 SG:
Amniodrenatge +
Induccio del part.

PART EUTOCIC.
NEN 2100 gr. APGAR 2/1/1.
Distress respiratori. Limitacio de I'esfor¢ terapeutic + sedaci6 a fentanil.

Exitus als 50' de neixer.

ARRAY CGH (L.A) — Arr (1-22)x2, (XY) x |




Displasia esqueletica
+

Trastorn diferenciacié sexual
+

XY?

8€:L1 9102 924 €0 - €0000009L-V

DISPLASIA
CAMPOMELICA

.1/40.000-80.000.

AAutosomica dominant (de novo).

.Gen SOX 9 (penetrancia variable).

Displasia esqueléetica letal + reversio sexual (XY).
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