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Técnica de Reproducción Asis2da 
DONACIÓN DE EMBRIONES

TRISOMÍA 13, 18, 21
BAJO RIESGO

NO antecedentes
médico-quirúrgicos

♀ 42 años    
TPAL 0000



ECOCARDIO FETAL : Dilatación de vena umbilical intrahepáDca, resto de corazón y vasos 
fetales estructural y funcionalmente normales, onda ductus venoso correcta. 

Estómago no repleccionado, dilatación vena umbilical
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Estómago no replecionado. Vena umbilical sin cambios.
PFE 907g (p10).  Polihidramnios (ILA 33cm).
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Toxoplasma, Rubeola, CMV, Epstein-Barr, Herpes simple, Varicela Zoster, 
Parvpvirus B19

CMV: IgG+, IgM+. Avidez IgG alta
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Estómago NO replecionado. Vena umbilical estable.
PFE 1048g (p10). Polihidramnios (ILA 35cm).

Perfil con narinas antever7das y posible implantación baja orejas.
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QF-PCR, Cariotipo, 
Microarray: NORMALES.

PCR CMV: negativo.

Amniodrenaje sin 
incidencias

(1700 cc)
ILA posterior de 18cm. 
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Estómago no replecionado
Vena umbilical dilatada

Polihidramnios y PEG
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Facies dismórfica: 
narinas antevertidas
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RetrognaIa, orejas displásicas
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ESTUDIO DEL EXOMA FETAL: Análisis de los 25000 genes con filtrado de aquellos
compaDbles con la clínica descrita. qGenomics informa que dispone de DNA
suficiente de la AC.

RM FETAL (33.3sg): POLIHIDRAMNIOS. Estómago pequeño. “Bolsón” esofágico
dilatado. Todo ello sugestivo de ATRESIA DE ESÓFAGO. Dudosa retrognatia y
anomalía en FOSA NASAL.

SD. DISOSTOSIS MANDIBULOFACIAL TIPO GUION-ALMEIDA
(MFMD)

Deseo de ILE tardío.
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Variante o delección patogénica 
EFTUD2 (17q21.31)

75%: heterocigota de novo.
20%: herencia AD.
5%: mosaicismo germinal. 

NO establecida. 
En 2016, 64 casos descritos. 

Revisión bibliográfica: SD. DISOSTOSIS MANDIBULOFACIAL TIPO GUION-ALMEIDA

Huang, Lijia et al. “Mandibulofacial Dysostosis with Microcephaly: Mutation and Database Update.” Human mutation 37 2 (2016): 148-54
Matthew Lines MD, Taila Hartley, et al. “Mandibulofacial Dysostosis with Microcephaly.” GeneReviews (2014): 135-43. 

PREVALENCIA

CONCEPTO



TAKE HOME MESSAGE
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Concepto y Prevalencia – Manifestaciones clínicas – Diagnóstico – Conclusiones

Ø El exoma es la parte del genoma formada por los exones, que son las porciones
de los genes que codifican las proteínas.

Ø Está indicado estudiar el exoma fetal cuando los tests genéticos realizados
previamente NO han logrado determinar un diagnóstico en un feto con
anomalías ecográficas sugestivas de alteración genética.

Ø La tasa de diagnóstico varia en función del motivo que nos lleva a realizar el test,
de la cantidad de órganos alterados ecográficamente y de cual es el órgano
afecto.

Ø Hay que remarcar la importancia de una buena visita de asesoramiento
genético antes y después del test.
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