BILATERAL
A proposit d’'un cas

Hospital Parc Tauli de Sabadell

Muriel Tarbal Roquer; Laura Toledo Mesa; Marc Zamora Lapiedra; Anna
Moreno Barod; Vanessa del Pilar Lanatta Vila; Cristina Lesmes Heredia;
Montserrat Comas Rovira; Silvia Pina Pérez; Manuel Corona Martinez
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PRESENTACIO DEL CAS
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lleument hiperrefringents

Amniocentesi

QF-PCR normal (XX)

Array-CGH normal

Exoma dirigit a
patologia renal normal.



PFE 1158g (p100) Davant de nova troballa, es valora la preséncia de macroglossia

RE 45x35mm
RD 43x32mm
pl100

Sindrome de Beckwith Wiedemann (SBW) com a principal sospita diagnostica




PRESENTACIO DEL CAS
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Control ecografic gestac
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PFE 2740 (p100)

LA limit alt (ILA 24)

PARC TAULI

Feto A
GA(LMP) 31s4d |
\'CA 350.2mm (Hadlock) 38s6d >98%tile| |

RE de 65x38 mm
RD de 62x19 mm

OBSTETRICI [EG 31s4d
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PFE 2980 (p100)

Polihidramni (ILA 26)

OSPITAL PARC TAULI OBSTETRICI

BRI RE ce 67x38x34 mm
RD de 66x34%x39 mm
™Szt




Control ecografic gestacio

PFE 3740 (p100)

GA(LMP) 35s4d - 'GA(LI\-‘H;J 35s4d

Polihidramni (ILA 28) = - \ DatA 8. fmm

Dist B 49.6mm S - | DistB 45.6mm




Part i postpart

37,5 setmanes

Urgencies per TA elevada i
cefalea
159/81 - 160/77mmHg
Tira orina: Proteindria ++
EDEMES maleolars

Leucocits 7.:I PE GREU k/L, Plaquetes

ZTINIUT I

Creatinina 0.91 mg/dL, Acid uric 8.1 mg/dL
AST 285 U/L, ALT 224 U/L
LDH 376 U/L
Rati 189
QPC1,79

) A
/ Cesaria
Nena 3960g

Apgar 9-10-10

—

Exploracio fisica:

® Macroglossia que no compromet la via aeria
e ABD globulds, tou i depressible, no es
palpen masses ni megalies.

l

Ingressa a NN per observacio:

* Hipoglucemies que es controlen amb
suplementacio (perfusié de glucosa)

2ddv

Ecografia renal: Nefromegalia bilateral

Augment tamany ronyons
(RD 7cm i RE 6,5cm)
Poca diferenciacio cortico-medular

Resta estructures normals

Ecocardio: Foramen oval permeable ampli

ALTA als

TRASLLAT als 7ddv |—> 23
Vv
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TAKE HOME MESSAGES

Davant organomegalia valorar presencia

macroglossia i pensar en el SBW com a
possible diagnostic

Diagnostic prenatal - dificil
(onfalocele no sempre present)

VAN

IMPORTANT LA SOSPITA ECOGRAFICA

El diagnostic definitiu mitjancant proves
moleculars/citogenétiques

Maneig mutidisciplinar

Assessorament adequat
Planificar el moment del part
Prevenir possibles complicacions
Adequar el maneig postnatal

Pronostic segons afectacio

Seguiment infancia per risc augmentat
de tumors
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