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* Primigesta de 26 anys,
CRL58 mm, TN 3.10 mm

Antecedents personals:

* Retras de desenvolupament
psicomotor

* Discapacitat intel-lectual 33%

* Otitis de repeticio

Antecedents quirurgics:

e Quistectomia d’ovari

* Cribatge combinat 1rT: alt risc
121
e Biopsia corial:

* Ecocardiografia preco¢: normal
* Eco morfologica (20 SG): normal




Ecocardiografia preco¢: normal Ecografia morfologica (20 SG): normal




Causes de vessament pleural:
Ecocardiografia de control (26 SG) Hidrops fetal
Quilotorax congenit
Cardiopaties congenites

Malformacions pulmonars
* Sense altres alteracions morfologiques Infeccions

Serologies (-)




* Infeccions

* Malformacions: cardiaques

* Sindrome de Noonan

e Altres RASopaties * Panell de RASopaties: normal
Sd. de Costello, neurofibromatosis 1, sd. LEOPARD,
sd. cardio-facio-cutaneo, sd. Legius...




* Discapacitat intel-lectual (33% reconeguda)
* Talla baixa (1,53 m)
* Fascies caracteristica:
* Morfologia facial triangular
* Macrodoncia d’incisius centrals superiors
* Retard de tancament de fontanel-les
e Otitis de repeticio

Sospita clinica: Sindrome de KBG

variant especifica en el gen ANKRD11.:
c.7327C>T p.(GIn2443Ter)

Confirmacio diagnostica materna:




Mutacidé de novo

Estudi genetic matern dirigit:
variant especifica en el gen ANKRD11.: #
c.7327C>T p.(GIn2443Ter)

EQUIPS

Sindrome de KBG
OMIM #148050 || ORPHA2332

Entitat genética poc frequent
Herencia autosomica dominant

Heréncia AD

Estudi genetic fetal dirigit:
variant especifica en el gen ANKRD11.:
c.7327C>T p.(GIn2443Ter)

=

Confirmacié diagnostica
materna i fetal de
sindrome de KGB

* Clau en el diagnostic prenatal actual

M U |_T| D|SC| PL| NARS * Enfocament global des de diferents perspectives




36+5 SG - Cesaria per presentacio podalica
* Fetus masculi de 2310 grams
 Test d’Apgar 6/9/10



“Una nova perspectiva al diagnostic prenatal”

Estudi genetic basic
QF-PCRi arrays

Estudi ecografic +

Diagnostic
FETAL

Factors de risc genetics  pqy 4 genétic avancat

Antecedents dels seqlienciacio d'exomes i
progenitors panells dirigits
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