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XXXI JORNADA CATALANA DE DIAGNOSTIC PRENATAL
ECOGRAFIC:

Sindrome de la cutis laxa congenita en un fetus amb translucidesa
nucal augmentada i agenesia del ductus vends

Dra. Mar Porcar Plana
Resident tercer any de Consorci Sanitari Integral (Hospital General Hospitalet)




CAS CLiN IC Consorci

ANTECEDENTS GESTACIO ACTUAL

Sanitari
Integral

42 anys ® Analitica 1T sense
Sense antecedents alteracions
médico-quirdrgics _ _

. , ® Serologies negatives
d’interés
TPAL 1041

Natural d’Espanya
Parella no consanguinea
IMC 31



ECOGRAFIA 1T: 12.4 SETMANES Consorci

Sanitari
Integral

CRIBRATGE D’ANEUPLOIDIES 1T

BIOPSIA CORIAL

QF-PCR rsa(X,Y)x1(13,18,21)x2

CGHe-array arr(XY)x1, (1-22)x2




ECOGRAFIA 15.3 SETMANES Consorci

Sanitari
Integral

® Agenesia del ductus venos

® Sense altres malformacions
cardiaques associades

e Sacsjugulars




SEGUIMENT: ECOGRAFIA 2T 20.6 SETMANES Consorci

Sanitari
Integral
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AMPLIACIO ESTUDI GENETIC: EXOMA CLINIC (CES trio) Consorci

Sanitari
Integral

=
Sense trobar variants patologiques Durant el seguiment, no es van
relacionades amb el fenotip detectar altres anomalies ni

alteracions del creixement



FINALITZACIO DE EMBARAS Consorci

Sanitari
Integral

® Induccid 40.1 setmanes

® [orceps per pérdua de benestar fetal

e Nado sexe masculi, 3230g

® APGAR 9/10 pH arterial/vends normals







REVISIO DE EXOMA

® Mutacié variant de significaci6 incierta
GEN ATP6AP1X:153660778NM_001183.6 cDNA ¢.530T>C

o Hemicigosis en el nado
o Heterocigosis en la mare

® Reclassificacio mutacio probablement patogenica

DIAGNOSTIC: MALALTIA METABOLICA MONOGENICA LLIGADA
AL CROMOSOMA X

O  Proteines defectuoses i processos de glicosilacio lipidica que
afecta a diversos organs

Consorci
Sanitari
Integral




SINDROME CUTIS LAXA CONGENITA Consorc

Integral

INCIDENCIA 1 de cada 1.000.000 nadons
HERENCIA AUTOSOMICA DOMINANT, RECESSIVA o LLIGADA AL CROMOSOMA X

GENS IMPLICATS FBLN5 , EFEMP2 y LTBP4 en la ARCL1 (14g32.1, 11g13 y 19q13.1-q13.2), ATP6VOA2 y PYCR1 en la
ARCL2 (12g24.3y 17¢25.3), y ELN y FBLN5 en la ADCL (7q11.2 y 14¢32.1)

CLINICA MUTACIO DEL CAS CLINIC
Hepatopatia, anomalies immunitaries (infeccions bacterianes recurrents associades a hipogammaglobulinemia des d’abscessos
plantars i infeccions gastrointestinals fins multiples episodis de pneumaonia infantil, otitis mitjana purulenta). Problemes gastrics.

¢ Alteracions analitiques (leucopeénia, elevacié transaminasas, nivell baixos de coure y ceruloplasmina sériques i fosfatasa alcalina alta).
Alguns casos: esplenomegalia, histologia hepatica anormal i simptomes neuroldogics com epilépsia, discapacitat intel-lectual lleu i
anomalies de comportament. Debilitat muscular amb creatina sérica lleugerament elevada

FINS ARA NO S’HAN DESCRIT MARCADORS PRENATALS D’AQUESTA MALALTIA e

PRONOSTIC VARIABLE EN FUNCIO DEL TIPUS -
N v—

TRACTAMENT NO HI HA TRACTAMENT EFICAG, MANEIG SIMPTOMATIC by -

—%



CONTROL POSTNATAL Consorci

Sanitari
Integral

Actualment, 14 mesos

Trastorn congénit glicosilacioé tipo 2 (ATP6AP1) amb afectacidén hepatica

Trasplantament hepatic als 4 mesos de vida

Estreta vigilancia multidisciplinaria: genetistes, dermatolegs, neuropediatres, inmunolegs, hepatolegs

(infeccio per CMV, ectima gangrenoso,otitis mitja aguda supurativa, crisis focales..)




DISCUSSIO/CONCLUSIONS Consorci

Sanitari
Integral

Cas de sindrome de cutis laxa congenita, una malaltia metabolica monogeénica lligada al
cromosoma X, diagnosticada postnatalment mitjancant la correlacié d’una variant previament
descrita amb significacié incerta amb el fenotip neonatal

Associacio entre TN augmentada i el sindrome de cutis laxa congenita

Limitacions actuals de la sequienciacioé clinica del exoma en I’ambit prenatal

Necessitat d’ampliar les bases de dades amb els fenotips prenatals de les malalties
monogenigues, donat I'increment en I'implementacio del CES en I'ambit prenatal
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MOLTES GRACIES

Dra. Mar Porcar Plana
Resident tercer any de Consorci Sanitari Integral (Hospital General Hospitalet)




