Sequenma de deformacio
acinetica fetal tipus 2






37 anys

Origen: Senegal

TPAL: 3002

(mort neonatal als 6 mesos)




Normal
Baix risc aneuploidies
Alt risc Preeclampsia




Dismorfia fetal
Retrognatia
Nas curt
Implantacio baixa orelles

ECO 2T 21+1 SG
Edema nucal: 9mm

Cor: mala visualitzacio

Morfologia anomala d’'ambdues mans: flexio
persistent



Dismorfia fetal
Retrognatia
Nas curt
Implantacio baixa orelles

ECO 2T 21+1 SG
Edema nucal: 9mm

Cor: mala visualitzacio

Morfologia anomala d’'ambdues mans: flexio
persistent




AMNIOCENTESI

QF-PCR normal
Array normal







Voluson™

EID

COmMP

EG=24s2d

Flexio persistent mans

H.U. JOSEP TRUETA

Tis <0.1 20.09.2023
Tib <0.1 09:01:M
Ml 0.6 C2-9-D
38Hz/14.0cm

70°/1.5

HI Penetration/OB

HI P 6.20 - 4,05

Gn -2

ca/m7

FF4/E2

SRI Il 4/CRI 2




Dismorfia fetal
Flexio persistent mans

Moviments fetals absents




Dismorfia fetal
Flexio persistent mans

Moviments fetals absents




Polidactilia post-axial peu

e H.U. JOSEP TRUETA Tis 02 20.09.2023
(€3 Tib 0.2 09:03:16
Eagcand MI 0.9 €2-9-D
21Hz/15.0cm
60°/1.9

Routine 2 Trim./OB
HIHPI9.30-2.80
Gn -2

cam7

FF2/E2
SRI I 3/CRI 3

£10
COMP



Dismorfia fetal
ECO 2T 24+2 SG . Cardiomegalia — Torax estret
Camera gastrica absent —Polihidramni (CM 11cm)
Edema subcutani
Flexié persistent mans

Polidactilia post-axial peu

Neurosonografia: normal



ECO 2T 24+2 SG

(O Es planteja Llei d’Interrupcié Legal de I'Embaras, que la pacient
rebutja



ECO 2T 24+2 SG

(O Es planteja Llei d’Interrupcié Legal de I'Embaras, que la pacient
rebutja

ECO
control



Yoluson™

E1D

COMP

EG=26s2d

HIPOPLASIA
PULMONAR

H.U. JOSEP TRUETA

Tls <0.1
Tib <0.1
MI 0.5

04.10.2023
08:55:31
Cc2-9-D
35Hz/15.0ecm
70°1.9

3 Trim./OB
HIL 8.10-4.14
Gn 0

/M7

FF4/E1

SRI Il 3/CRI 4



N TIWw VWl IVTV IV

EG=29s2d : MI 0.9 RM7C

32Hz/17.2cm
60°/1.7

3 Trim./OB

HI L 8.40 - 4.50
Gn -7
C7/M16
FF4/E2

SRI 11 4/CRI 1

HIPOPLASIA
PULMONAR

1 D1 50.74mm
D2 62.86mm
A 25.05cm’
C 178.95mm

2 D138.17mm
D2 30.62mm
A 9.18cm’
C 108.39mm



o) 11D <U.1 12:23:0/7
EG=33s2d MI 0.5 €2-9-D

33Hz/16.1cm
70°/1.7

3 Trim./OB
HIL 8.10- 4.14
Gn 0
cami7
FFA/E]

SRI Il 3/CRI 4

RETROGNATIA

Abséncia deglucio

»



25+1 :
@ . Amniodrenatge

27+1 . Amniodrenatge
SG
, . Amniodrenatge







gen RAPSN

Codifica proteina estabilitzadora
receptors Ach a |la placa neuromotora




2 variants en heterozigosi
gen RAPSN

cromosoma 11p11
herencia autosomica recessiva

11p15.2

11p15.2 .y .,
B Sequlencia de deformacid

1pld.c
- 11p14.1 acinetica fetal

11p12
11p11.12 FADS

- 11q12.]
11q12.3

11q13.:
11q13.4
11q14.1
11q14.3

11q22.1 formes congenites

11q22.3 e
1 11q23. sd. miastenica

11q24.1
11q24.



ampli espectre de trastorns que tenen en comu el

desenvolupament de contractures associades a disminucio o
absencia de moviments fetals

1 de cada 3000 nascuts vius (sense comptar dx prenatal)



AMC

ATROGRIPOSI
MULTIPLE
CONGENITA

Segiiencia hipocinesia
fetal

Sd contractura
letal congenita

AMIUP‘Ll\SIA
CONGENITA




Fisiopatogenia

Hipomotilitat fetal [ >3sem

Resposta anomala col-lagen

Engruiximent capsula articular i
teixit circumdant



Fisiopatogenia

Absencia moviments
toracics ritmics

Creixement inadequat caixa toracica

Hipoplasia pulmonar







Factors miopatics,
esqueletics o connectius

Factors ®
neurogenics Factors
’ materns
HIPOMOTILITAT
FETAL
Factors
Factors .
ambientals
vasculars

(exposicid materna,
limitacid espai)



Terme descriptiu que
engloba conjunt de conseqliencies que comporta la

HIPOMOTILITAT FETAL
1 de cada 150.000 nascuts vius

Es una forma severa d'atrogriposi multiple
(hipomotilitat precog > severitat)



Contractures articulars multiples
Pterigium a les extremitats
HIPOPLASIA PULMONAR

Cordo umbilical curt

RCIU

Polihidramnis (absencia deglucid fetal)

Paladar dividit

Orelles implantacio baixa
Coll curt

Criptorquidia
Immaduresa intestinal

Fractures per osteoporosi



= Contractura de 22 articulacions de
AMc regions anatomiques diferents

ATROGRIPQSI

MULTIPLE Contractures no progressives i milloren
CONGENITA gradualment amb tractament




1. L'acinesia fetal engloba un conjunt de sindromes que comparteixen una
fisiopatogenia pero presenten etiologies molt heterogenies.

2. Com més precog és la hipomotilitat més severa és |'artrogriposi. La sequiencia
FADS és una forma severa d'artrogriposi.

3. La hipomotilitat fetal continua sent un repte pel diagnostic prenatal. Existeixen
estudis retrospectius d'atrogriposi que demostren absencia de deteccio prenatal
en fins un 75% dels casos.
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