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• 36 anys, control rutinari de primer trimestre

• Sense antecedents interès

• FO (1.0.0.1) 

• No consanguinis

Ecografia primer trimestre:

- CRL 54 mm correspon a 11+6 SG

- Translucidesa nucal de 5.4 mm (TN >p99) 

- Microretrognàtia

- Os nasal present 

BIÒPSIA CORIÒNICA 

(sol·licitud de QF-PCR + Array-CGH ) 

CAS CLÍNIC



CAS CLÍNIC
A les 14 SG resultats:

QF-PCR 2 cromosomes 13; 18; 21; XY

Arrays arr (X,Y)x1, (1-22)x2



CAS CLÍNIC



CAS CLÍNIC



NOTOCORDA

- Estructura embrionària transitòria

- Es transforma en el nucli pulpós dels discos 
intervertebrals

- Gens SOX9, condromodulina i col·lagen II, IX i X

Notocorda

PERSISTÈNCIA DE LA NOTOCORDA

• Alteració del cartílag embrionari perinotocordal → ALTERACIÓ 
OSSIFICACIÓ cossos vertebrals 

→ Hipomineralizació

→ Dos centres d'ossificació 

→ Ossos arquejats

Altres característiques ecogràfiques:

• Augment de la translucidesa nucal

• CRL reduïda per a l’edat gestacional

• Micromelia (anomalies en membres inferior)

• Peus en equino varo

• Micrognatia

• Agenèsia sacra



ETIOLOGIA 

1.1. Indicación cariotipo• Mutacions genètiques:

* Gen T (brachyury)                          SÍNDROME DE 

(factors de transcripció) REGRESSIÓ SACRA

* Gen COL2A1                               HIPOCONDROGENESI

(síntesi de col·lagen tipus II)

• Diabetis gestacional

Agenèsia sacra
+

Ossificació anormal dels cossos vertebrals
+

Persistència de la notocorda

Hipomineralització vertebral
+

Ossos incurvats i peus en equinovaro
+

Persistència notocorda

• Sol·licitat EXOMA dirigit a troballes → variant en heterozigosi del gen COL2A1 

HIPOCONDROGENESI

• Els progenitors sol·liciten la Interrupció Voluntària de l’Embaràs que s'accepta



SG 17+5 SG 17+0

CAS CLÍNIC

Fetus normal Fetus del cas Fetus normal
(embaràs actual 

de la mateixa
gestant)

Fetus del cas



CAS CLÍNIC

Necròpsia confirma les troballes ecogràfiques

▪ Edema nucal
▪ Implantació baixa dels pavellons auriculars
▪ Microretrognatia
▪ Escurçament bilateral dels membres inferiors

▪ Troballes histològiques suggestiu de persistència de notocorda



De tornada a l’ecografia de primer trimestre... 

CAS CLÍNIC

✓ Troballa patognomònica

✓ TN augmentada

Evolució ecogràfica a imatge econegativa i més prima 



CONCLUSIONS

➢La persistència de la notocorda es una imatge patognomònica de displàsia 

múscul-esquelètica a primer trimestre

➢La translucidesa nucal augmentada està present en la majoria dels cassos 

descrits a la bibliografia

➢Per al seu diagnòstic es requereix realitzar un EXOMA dirigit cercant 

mutacions al genT o al gen COL2A1
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