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- Mesomelia
Arguejament avantbrac BL




Check List de sospita d’anomalies esqueletiques

1 Al 2546cm
Cl 17.93c

Amniocentesis = array CGH normal, Osteogenesis imperfecta negatiu




Seguiment 25sg = 30 sg

Mesomelia EESS BL (Radi -5DS i cubit -8 DS)

Arquejament / Fractura?

Tls <0.1 03.10.2022
Tib <0.1 12:55:13
MI 0.9 RM6C
38Hz/ 8.5cm

65°/2.0

HI Penetration/OB

HI P 6.80 - 4.30

Gn -5

c7/m7

FF3/E2

SRI 11 2/CRI 2



Seguiment 25sg = 30 sg

Mesomelia EESS BL
Fractures
Possible hipomineralizacié calota

Creixement en percentil baix de la normalitat
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Mesomelia EESS BL
Fractures?
Possible hipomineralizacio calota
Sospita displasia renal i quist amb LA normal

Criptorquidia

Exoma: Notch 2-NM _024408.4:C.6804_6807dupTGGT(p.Met2270Trpfs*8)
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SD. HAJDU-CHENEY

Prevalenca <1/1.000.000 RN vius

Malaltia del teixit connectiu: sd osteolitics

Mutacié gen NOTCH2 (cromosoma 1p13-p11)

* Ex0 34 truncat

e Herencia autosomica dominant

* Perdua de massa 0ssia, alteracié osteoblasts/osteoclasts i acroosteolisi

Sospita: clinic-radiologica

Diagnostic: sequenciacio genetica
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Caracteristiques cliniques

Osteolisi i osteoporosi Hipospadias

Acroosteolisi Criptorquidia

Hipertelorisme
Fx d’ossos llargs P

Alt. Ossificacié de cartilags fetals Fallada ovarica precog

Ossos corbats i sutures obertes Alt CV congenites

. .. Alt sistema ocular
Micrognatia

. . . - " Infeccions respiratories frequents
Dismorfia cranial, facial i esquelética

Alt desenvolupament esquelétic

Estatura baixa Tractament
Impressio basilar i alt neurologiques Simptomatic
Sd peroné serpentejant i ronyo poliquistic Bifosfonats



SD. HAJDU-CHENEY TIPUS
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SD. PERONE SERPENTEJANT- RONYO POLIQUISTIC
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Res u Itat ® Hospital Universitari

Sant Joan

Cesaria urgent 38 sg per RCTG patologic

Neix fetus masculi de 2625gr (p8) i
APGAR 1/6/7
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Av. del Dr. Josep Laporte, 2. 43204 Reus
977 310 300

www.hospitalsantjoan.cat
info@hospitalsantjoan.cat
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