
MICRO-LISENCEFALIA DE 
REPETICIÓ



PRESENTACIÓ DEL CAS

• Pacient de 29 anys

• No antecedents mèdics ni quirúrgics d’interès

• TPAL: 0.1.0.0 (ILE 28,6 per lisencefàlia)

• Estudis serològics i genètics:
– Sopita dx a la eco morfològica degut a biometries

cefàliques <p3 i cisura de Silvio aplanada i confirmada
posteriorment

– Estudi serologies TORCH negatives, Zika negatiu, QF-
PCR, cariotip i CGH-ARRAYS normals

– Estudi LIS1: negatiu



ECOGRAFIA 1rT



ECOGRAFIA MORFOLÒGICA PRECOÇ 19.5 
SETMANES



ECOGRAFIA MORFOLÒGICA 21.5 
SETMANES
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ECOGRAFIA SEGUIMENT 23.4 SETMANES



RESULTATS ESTUDI GENÈTIC I SEROLÒGIC

• Serologies TORCH:  negatives

• Zika: negatiu

• CGH- Arrays normal

• Estudi genètic ampliat gens causants de 

Lisencefalia



OPERCULITZACIÓ CISURA SILVIO 

Pistorius et, 

al 2010



NSG 24.4 SETMANES



RM 27.4 SETMANES
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AMPLIACIÓ ESTUDI GENÈTIC 

• Seqüenciació exoma clínic



TAKE HOME MESSAGES

• Estudi del SNC a les 19 setmanes és limitat

• ARRAYS proporcionen molta informació però
se’ns segueixen escapant alteracions

• Important conèixer les diverses proves
genètiques per saber quina és la més
adequada per cada cas


