Cardiopatia complexa en context de sindrome
de Mowat-Wilson, a proposit dun cas

Sara Soria Casals;, Carolina Arcos Castro;, Blanca Parellada Molina, Diego F. Meza Mejia, Jose
Manuel Marqueta Sanchez

Agraimens: Miriam Pérez Cuz; Olga Gomez del Rincon

Hospital de Palamd&s; Hospital Sant Joan de Déu

et
~
e N
~—— SJ Sant Joan de Déu
ervels de Salut Integrats Barcelona - Hospital

(.

aix Emporda




Cas Clinic

Pacient de 25 anys
No antecedents médics/quir(rgics
1.0.0.1 - part eutocic a terme de nadd

SO

N\ Ecografia IrT sense troballes patologiques

Cribratges de baix risc




20 + 5 setmanes de gestacio

Asimetria de cavitats cardiaques




20 + 5 setmanes de gestacid
e B

T
p— e

C— - ~_ )
e~ . ‘—:{'/
- -'

-{.\ ‘

Vdusen
s10 s

-~

—

Discorddncia mides en 3VT




20 + 5 setmanes de gestacid

ryngzsic.zam
25°/3.4

ECO CARDIO 2/3T/0B
HIM 7.10 - 4.60

AO 97%

Gn 4
C7/M16
FF2/E2

SRI Il 1/CRI 2

1 D 2.95mm
2 D 1.94mm

Istme adrtic de 1.94mm (-3.4 ZS)



il
+
S
Y '
A
L&
» o '.
- PaAN
.'.'. -S.

S'ofereix amniocentesi per
estudi genetic que Ie} pacient
rebutja. |




SJ Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital



Estenosi aortica critica + disfuncio severa del VE + restriccio fossa oval




Estenosi aortica critica + disfuncio severa del VE + restriccio fosa oval
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Control 2 setmanes (hidrops) + Neurosonografia (+/- 32 s)



Neurosonografia: disgenésia de cos callds (33 setmanes)
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Estudi dirigit anatomia i fenotip fetal (sospita d’hipospadies)
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Evolucio post natal

Confirmacio Sd. cor esquerre hipopldsic +
atresia mitro-aortica i arc aortic hipoplasic. Restrictors de flux en ambdues
branques d’'arteria pulmonar.
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ile Mala evolucid post
quirdrgica

24h

Atrioseptostomia 24h i repeticid als

4 dies per hipoxia mantinguda. Collocacio stent ductal



Troballes patologiques en el RN i RM post mortem

— Troballes cliniques i RM post mortem:

« Sindrome de cor esquerre hipoplasic amb atresia mitro-
adrtica i arc adrtic hipoplasic (ECO, RM).

. Trets facials anomals (hipertelorisme, pabellé auricular,
etc).

» Sospita de Malaltia de Hirschsprung (clinica i RM).

 Disgenesia de cos callds (curt i gruix disminuit per RM).

« Hipospadies.

Postnatalment es realitza exoma dirigit que revela
deleccid ZEB2 intragénica de novo (validacid i
segregacid en progenitors). L'alteracié és concordant
amb el fenotip clinic i es considera patogenica,
diagnosticant una sindrome de Mowat-Wilson.




Sindrome de Mowat - Wilson

Entitat genética poc frequent (1/50.000 - 1/70.000 nascuts vius)
causada per variants en heterozigosi en el gen ZEB2 (2922.3)

Trets facials: Front alt i prominent, Hipertelorisme,
@ pabelld auricular, nas, llavis, mentd.

Gastrointestinal: Malaltia de Hirschsprung.

@ /\ f\ (Qj Cardiopatia: DA persistent, CIV.
Z‘// \\ l:: SNC.: Discapacitat intel-lectual, crisis epileptiques,

disgenesia de cos callos.

Genitourindries: hipospadies, criptorquidia,
hidronefrosi



Conclusions

« Davant la troballa de cardiopatia complexa cal revisar dirigidament
‘anatomia extracardiaca (neurosonografia + estudi del “fenotip” fetal)
per detectar altres anomalies associades.

» En cardiopaties associades amb altres alteracions cal valorar ampliar
'estudi genetic amb exoma dirigit malgrat QF-PCR i Array CGH normails.

« Assessorament familia personalitzat | multidisciplinar.
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