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Antecedents Personals

✤ TPAL: 2002

✤ 23 anys

✤ Parella consanguínia (consins germans)

✤ 2 fills sans



Ecografía de Primer Trimestre



25s







Displàsia Frontonasal







Displàsia frontonasal

✤ Trastorns ossis (cara i cap)

✤ Deficient desenvolupament
embriològic de la prominència
frontonasal.

✤ Poc frequent.

✤ Apèndix nasals, fisura llavi
palatina, alteracions oculars,
pèrdua auditiva, encefalocele
i/o agenesia del cos callós.

Punta nasal amplia 
i bífida

Hipertelorisme

Arrel nasal ampla

UZ E, Alanas Y, Aktas D. Et. Al. Disruption of ALX1 Causes Extreme Microphthalmia and Severe Facial Clefting: Expanding the Spectrum of Autosomal-Recessive ALX-Related Frontonasal Dysplasia. 

AJHG. Vol. 86, Issue 5. May 2010. 
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