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Ecografia 2nT



Estudi genètic
• Amniocentesi a les 21.2 SG

• QFPCR: 2cr 13, 2cr 18, 2cr21
• Cariotip: 46XX• Arrays: arr (1-22,X)x2

• Variant significat incert (VSI) gen TSC2:

ü QFPCR i cariotip

ü CGH-arrays

ü Mutacions 
Esclerosi Tuberosa

Estudi genètic dels pares

Variant heretada del pare en herència AD amb penetrància completa, passant a ser variant 
“probablement benigna”



28 setmanes

● Augment tumoracions
● Index cardiotoràcic
● Insuficiència tricuspídea





31 setmanes

37 setmanes



Part i període neonatal
● Part distòcic amb fòrceps a les 39.4 SG
● APGAR 7/9, 3580g, saturació Hb 78-85%

• Biòpsia miocàrdica (6 dies): no concloent. 

Inici tractament Everolimus (Oncologia i NN)



Evolució amb Everolimus



adomenech@mutuaterrassa.cat


