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Pacient de 25 anys
No antecedents mèdics/quirúrgics
1.0.0.1 - part eutòcic a terme de nadó 
sa

Ecografia 1rT sense troballes patològiques
Cribratges de baix risc

Cas Clínic



20 + 5 setmanes de gestació



20 + 5 setmanes de gestació



20 + 5 setmanes de gestació



S’ofereix amniocentesi per 
estudi genètic que la pacient 
rebutja. 



Derivació a centre de referència



Estenosi aòrtica crítica + disfunció severa del VE + restricció fossa oval



Estenosi aòrtica crítica + disfunció severa del VE + restricció fosa oval

Control 2 setmanes (hidrops) + Neurosonografia (+/- 32 s) 



Cos callós curt (-3.8 DS) i CSP morfologia quadrada

Neurosonografia: disgenèsia de cos callós (33 setmanes)



Estudi dirigit anatomia i fenotip fetal (sospita d´hipospàdies) 



35 + 3 setmanes: realització d’amniocentesi

QF-PCR
ARRAY CGH

NORMALS



Evolució post natal

Confirmació Sd. cor esquerre hipoplàsic + 
atresia mitro-aòrtica i arc aòrtic hipoplàsic. 

Atrioseptostomia 24h i repetició als 
4 dies per hipòxia mantinguda.

Restrictors de flux en ambdues 
branques d’artèria pulmonar.

Col·locació stent ductal

Mala evolució post 
quirúrgica



Troballes patològiques en el RN i RM post mortem

Troballes clíniques i RM post mortem:
• Síndrome de cor esquerre hipoplàsic amb atrèsia mitro-

aòrtica i arc aòrtic hipoplàsic (ECO, RM). 
• Trets facials anòmals (hipertelorisme, pabelló auricular, 

etc). 
• Sospita de Malaltia de Hirschsprung (clínica i RM). 
• Disgenèsia de cos callós (curt i gruix disminuit per RM).
• Hipospàdies.

Postnatalment es realitza exoma dirigit que revela 
delecció ZEB2 intragènica de novo (validació i 
segregació en progenitors). L’alteració és concordant 
amb el fenotip clínic i es considera patogènica, 
diagnosticant una síndrome de Mowat-Wilson.



Síndrome de Mowat - Wilson

Entitat genètica poc freqüent (1/50.000 - 1/70.000 nascuts vius) 
causada per variants en heterozigosi en el gen ZEB2 (2q22.3)

Trets facials: Front alt i prominent, Hipertelorisme, 
pabelló auricular, nas,   llavis, mentó.

Gastrointestinal: Malaltia de Hirschsprung.

SNC: Discapacitat intel·lectual, crisis epilèptiques, 
disgenèsia de cos callós.

Cardiopatia: DA persistent, CIV. 

Genitourinàries: hipospàdies, criptorquídia, 
hidronefrosi



Conclusions

• Davant la troballa de cardiopatia complexa cal revisar dirigidament 
l´anatomia extracardiaca (neurosonografía + estudi del “fenotip” fetal) 
per detectar altres anomalies associades. 

• En cardiopaties associades amb altres alteracions cal valorar ampliar 
l’estudi genètic amb exoma dirigit malgrat QF-PCR i Array CGH normals. 

• Assessorament familia personalitzat I multidisciplinar. 
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