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CAS CLÍNIC

• Primigesta de 26 anys, TN > p99 
CRL 58 mm, TN 3.10 mm

Antecedents personals:
• Retràs de desenvolupament 

psicomotor
• Discapacitat intel·lectual 33%
• Otitis de repetició
Antecedents quirúrgics: 
• Quistectomia d’ovari

• Cribatge combinat 1rT: alt risc 
T21

• Biòpsia corial: QF-PCR i Array
normal

• Ecocardiografia precoç: normal
• Eco morfològica (20 SG): normal



Ecografia morfològica (20 SG): normalEcocardiografia precoç: normal



Ecocardiografia de control (26 SG)
• Vessament pleural bilateral 
• Restricció de creixement fetal
• Sense altres alteracions morfològiques

Serologies (-)

Causes de vessament pleural: 
• Hidrops fetal
• Quilotòrax congènit
• Cardiopaties congènites
• Malformacions pulmonars
• Infeccions



DIAGNÒSTIC DIFERENCIAL

• Infeccions
• Malformacions: cardíaques
• Síndrome de Noonan
• Altres RASopaties

Sd. de Costello, neurofibromatosis 1, sd. LEOPARD, 
sd. cardio-facio-cutáneo, sd. Legius…

Derivació a H. Vall d’Hebron
• Panell de RASopaties: normal



VISITA AL SERVEI DE GENÈTICA
• Discapacitat intel·lectual (33% reconeguda)
• Talla baixa (1,53 m)
• Fàscies característica: 

• Morfologia facial triangular
• Macrodòncia d’incisius centrals superiors 

• Retard de tancament de fontanel·les
• Otitis de repetició

Sospita clínica: Síndrome de KBG

Estudi genètic dirigit 
variant específica en el gen ANKRD11: 

c.7327C>T p.(Gln2443Ter) 

Confirmació diagnòstica materna: Síndrome de KBG



S í n d r o m e  d e  K B G  
O M I M  # 1 4 8 0 5 0  | |  O R P H A 2 3 3 2

Entitat genètica poc freqüent
Herència autosòmica dominant

Mutació de novo

Estudi genètic fetal dirigit:
variant específica en el gen ANKRD11: 
c.7327C>T p.(Gln2443Ter) 

Confirmació diagnòstica 
materna i fetal de 

s í n d r o m e  d e  K G B

Estudi genètic matern dirigit:
variant específica en el gen ANKRD11: 
c.7327C>T p.(Gln2443Ter) 

Herència AD

• Clau en el diagnòstic prenatal actual
• Enfocament global des de diferents perspectives

EQUIPS
MULTIDISCIPLINARS



CAS CLÍNIC
FINAL DE LA GESTACIÓ

36+5 SG – Cesària per presentació podàlica
• Fetus masculí de 2310 grams
• Test d’Apgar 6/9/10



Estudi ecogràfic Estudi genètic bàsic
QF-PCR i arrays

Factors de risc genètics
Antecedents dels 

progenitors

Estudi genètic avançat                      
seqüenciació d'exomes i 

panells dirigits

Diagnòstic 
F E T A L

+

“Una nova perspectiva al diagnòstic prenatal”
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