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CAS CLÍNIC

o Pacient: primigesta de 35 anys. No antecedents d’interés. IMC 27

o Parella: 50 anys, 3 fills sans

ECOGRAFIA 1r TRIMESTRE

 CRL 72 mm

 Marcadors ecogràfics negatius. TSC baix risc.

 Morfologia: FOCOMÈLIA

 Decideixen ILE + biòpsia corial prèvia



IMATGE ECOGRÀFICA I MACROSCÒPICA
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RESOLUCIÓ DEL CAS

 BIÒPSIA DE CORION

 Cariotip 46,XX

 Array-CHG normal

 SEQÜENCIACIÓ MASSIVA D’EXOMA

Variants heterozigotes en el gen DYNC2H1

 1. Significat incert

 2. Patogènica

 No consten a la base de dades de Genome Aggregation Database

ESTUDI DE PROGENITORS



CONCLUSIONS

 Diagnòstic prenatal: SERVEI MULTIDISCIPLINAR

 Nous progressos:

 Millora en tècniques ecogràfiques

 Avenços en el camp de la genètica clínica

 Consell genètic
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