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CAS CLINIC

O\ Pacient indopakistani de 30 anys
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Consanguinitat

Antecedents medics:
Q  Sense interes.

« TPAL 4024
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Encefalocel
occipital
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2 D10.26mm
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Nefromegalia amb ronyons displasics
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Vessament pleural Polidactilia post-axial



FSTUDI GENETIC

* QF-PCR: rsa (X, 13,18 ,21)x2
Array cgh: arr(X,1-22)x2
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ECOGRAFIA 15 SETMANES
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Encefalocel
1 D7.36mm  occipital



1 D 26.64mm
2 D 28.36mm




FSTUDI GENETIC

gE—

E Variant de tipus SNV probablement patogenica en homozigosi al
=) CXOMES. gen MSK1 — Variant c.844C>T p.(Arg282Ter)

Variants patogeniques a MSK1 s’associen a:
o Sindrome de Bardet-Biedl 13

o Sindrome de Joubert 28

o Sindrome de Meckel 1

—



NECROPSIA FETAL

ILE, 16+3 setmanes, fetus femeni de 90q.




NECROPSIA FETAL

ILE, 16+3 setmanes, fetus femeni de 90g.

Encefalocel occipital Polidactilia a mans Polidactilia + malposicio de peu




NECROPSIA FETAL

Ronyons poliquistics i hipertrofics



NECROPSIA FETAL
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Absencia de llengua



SINDROME DE
MECKEL-GRUBER

O“ Encefalocel
O 2 Polidactilia

O 3 Ronyons displasics i quistics




SINDROME DE MECKEL-GRUBER

o Ciliopatia rarai letal (mortalitat 100%)

o Heréencia AR

o 1/13.250 a1/140.000



CILIOPATIES AMB AFECTACIO A MSK]

Alteracido SNC Polidactilia Alteracions Fibrosis
renals hepatica
Sd. de Meckel-Gruber Encefalocel Ronyons
occipital poliquistics

Sd. de Bardet-Biedl

Diferenciacio CM
disminuida

Sd. de Joubert

Fossa posterior

Quists solitaris o
dispersos




CONCLUSIONS

O ‘l Importancia de I'’ecografia com a metode per realitzar un diagnostic

precoc de patologies molt severes com el sindrome de Meckel-Gruber.

O ; ) El rendiment de I’exoma clinic es veu incrementat amb una bona

orientacio ecografica.

O 3 Els avencgos en el coneixement de la base genética de les patologies

permet fer un millor assessorament a les families afectes.
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