Maria José Garcia Carbonell
Aina Ruiz

Eva Herding

Laura Torres

Fernando Santos

Albert Tubau

24 marg 2023

Son Uatzer

HOSPITAL
(EESSER UNIVERSITARI S388880

Son Uatzex

XXX JORNADA CATALANA DE
DIAGNOSTIC PRENATAL ECOGRAFIC

24 DE MARC 2023

Hospital Universitari Son Llatzer

SALA D'ACTES




CAS CLINIC S, Lt

* 36 anys, control rutinari de primer trimestre
Q * Sense antecedents interes
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* No consanguinis

Ecografia primer trimestre:

CRL 54 mm correspon a 11+6 SG
Translucidesa nucal de 5.4 mm (TN >p99)
Microretrognatia

Os nasal present

BIOPSIA CORIONICA
(sol-licitud de QF-PCR + Array-CGH )




A les 14 SG resultats:

QF-PCR 2 cromosomes 13; 18; 21; XY
Arrays arr (X,Y)x1, (1-22)x2
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NOTOCORDA

Notocorda

*
U

Estructura embrionaria transitoria

Es transforma en el nucli pulpds dels discos
intervertebrals

Gens SOX9, condromodulina i col-lagen I, IXi X

PERSISTENCIA DE LA NOTOCORDA
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« Alteracié del cartilag embrionari perinotocordal = ALTERACIO

OSSIFICACIO cossos vertebrals

- Hipomineralizacid

- Dos centres d'ossificacio
— Ossos arquejats

Altres caracteristiques ecografiques:

Augment de la translucidesa nucal

CRL reduida per a I'edat gestacional
Micromelia (anomalies en membres inferior)
Peus en equino varo

Micrognatia

Agenesia sacra




ETIOLOGIA
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 Mutacions geneétiques:
* Gen T (brachyury)

(factors de transcripcid)

SINDROME DE
REGRESSIO SACRA

—-—

* Gen COL2A1 =l HIPOCONDROGENES!

(sintesi de col-lagen tipus Il)

* Diabetis gestacional

Agenesia sacra
+

Ossificacid anormal dels cossos vertebrals
+

Persisténcia de la notocorda

Hipomineralitzacid vertebral
+

Ossos incurvats i peus en equinovaro
+

Persisténcia notocorda

 Sol-licitat EXOMA dirigit a troballes = variant en heterozigosi del gen COL2A1

HIPOCONDROGENESI

* Els progenitors sol-liciten |la Interrupcio Voluntaria de 'Embaras que s'accepta




CAS CLINIC

Fetus normal Fetus del cas Fetus normal Fetus del cas
(embaras actual

de la mateixa
gestant)

SG 17+5 SG 17+0




Son Uatzer

CAS CLINIC

Necropsia confirma les troballes ecografiques

= Edema nucal

= |mplantacié baixa dels pavellons auriculars

= Microretrognatia

= Escurcament bilateral dels membres inferiors

= Troballes histologiques suggestiu de persisténcia de notocorda




CAS CLINIC

De tornada a I'ecografia de primer trimestre...

|

©

]

(]

HOSP SON LLATZER OB 1

Precision A Pure

v’ Troballa patognomonica

v" TN augmentada

Evolucio ecografica a imatge econegativa i més prima




CONCLUSIONS

» La persisténcia de la notocorda es una imatge patognomonica de displasia
muscul-esqueletica a primer trimestre

» La translucidesa nucal augmentada esta present en la majoria dels cassos
descrits a la bibliografia

» Per al seu diagnostic es requereix realitzar un EXOMA dirigit cercant
mutacions al genT o al gen COL2A1
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