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CAS CLÍNIC

▸ 34 anys

▸ Sense antecedents patològics d’interés. Fumadora 

de 4 cigarretes / dia.

▸ TPAL (0.0.3.0) 3 IVE’s

Control del 1r trimestre: 

Serologies: Rubèola inmune

Toxoplasma, Sífilis, Hep B i VIH: negatius

Ecografia 11+6SG: CRL 54, TN 1,1mm, HN+, IPDV 0,87. 

Morfologia aparentment normal.

Cribratge 1r trimestre: baix risc 
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ECOGRAFIA MORFOLÒGICA 

▸21+4 SG: Llavi fes amb afectació del paladar dur i tou del 

costat esquerre. 
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1) LLAVI I PALADAR FES UNILATERAL

▸ Afectació del llavi i del paladar: 5-15% Anomalies cromosòmiques.

▸ Associada a >250 síndromes: 

60-80% associació a 

altres maformacions
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ECOGRAFIA MORFOLÒGICA 

▸ 21+4 SG: Sindactilia IV i V dits mà dreta. Clinodactilia IV dit.
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2) SINDACTILIA

Síndrome de Apert Síndrome de Poland

VACTERL Síndrome de Holt-Oram

Síndrome de Roberts Síndrome Cornelia de Lange

Síndrome Smith-Lemli-Opitz Síndrome de Meckel-Gruber

Síndrome de Nager Triploidia

Trisomia 21 Trisomia 10

Sd Fraser
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LLAVI I PALADAR FES + SINDACTILIA

Amniocentesis: 46XX; 2 cromosomes 13, 18 i 21. 

Array: normals

Davant la “normalitat” de les proves la parella decideix continuar amb la gestació
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ECOGRAFIA 30 SG

▸ Quists subependimaris al ventricle lateral dret

3a troballa
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GENÈTICA

▸ Quists subependimaris →

✤ Sd Zellweger

▸ Sindactilia 4t i 5è dits de la mà →

✤ Displasia oculodentodigital 

No es detecten mutacions

Mutació heterocigota

S’accepta ILE a les 36SG
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DISPLASIA OCULO-DENTO-DIGITAL o Sd. Meyer-
Schwickerath 
▸ Molt infreqüent 1/10.000.000

▸ Herència autosòmica dominant

▸ Penetrancia elevada però fenotip variable. 

▸ Mutació heterocigota gen GJA1 (locus 6q21 - q23)

➡ codifica per la proteïna d’enllaç GAP Connexina 43.

anomalies 

craneofacials

✓hipoplàsia ales nasals, orificis nasals petits
✓microcefàlia, microftalmia, microcórnea, anomalies de l'iris, cataractes, glaucoma i

atròfia òptica
✓microdoncia, anodoncia parcial, hipoplàsia de l'esmalt, càries dental i pèrdua

prematura de dents.

anomalies 

extremitats

✓sindactília del 3r, 4t i 5è dits de la mà
✓sindactilia del 2n al 4t dits dels peus,
✓clinodactília

anomalies 

neurològiques
✓disàrtria, bufeta neurogèna, paraparèsia espàstica, atàxia, debilitat muscular tibial

anterior i convulsions.
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RESULTATS POST-ILE

Ecografia 21+4

Fetografia

Necropsia
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RESULTATS POST-ILE

Necropsia

Ecografia 21+4
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Moltes gràcies.


