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CAS CLINIC

Ecografia del primer trimestre MEGABUFETA FETAL
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MEGABUFETA FETAL
EN EL PRIMER TRIMESTRE

ALTERACIONS

RESOLUCIO CROMOSOMIQUES SINDROMES GENETIQUES
POSTERIOR
(7-20%)
Trisomia 21 Sindrome Megabufeta-
Diametre longitudinal Megabufeta >15mm microcolon-
de la bufeta <15mm Trisomia 18 Megaureters hiperperistaltisme intestinal
sense altres anomalies Hidronefrosi Sind de P Bell
estructurals Trisomia 13 indrome de Frune belly

Sindrome Limb Body Wall

Delecid 2211 Complex

Altres VACTERL, altres




MEGABUFETA FETAL
EN EL PRIMER TRIMESTRE

QF-PCR negativa
Array-CGH normal

Resolucio posterior

Obstruccio del tracte
urinari inferior

Ano
crom ques

Sindromes genetiques
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68x61x52 mm

Laimatge impresa no té valor diagnostic
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MEGABUFETA FETAL
EN EL PRIMER TRIMESTRE

LUTO SINDROMES GENETIQUES

: ALTERACIONS
F;E)ZCT)E:%: CROMOSOMIQUES
(7-20%)

Trisomia 21 Sindrome Megabufeta-
Diam sidinal Megabufeta >15mm microcolon-
de m Megaureters hiperperistaltisme intestinal

sen lies Hidronefrosi

Sindrome de Prune Belly

Sindrome Limb Body Wall
Complex

Altres VACTERL, altres
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SEGUIM PENSANT

|f EN UNA OBSTRUCCIO
A URINARIA DEL

4 TRACTE INFERIOR?

Cama dreta \
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Macropenis i criptorquidia



+ frequent en sexe masculi

Obstruccio uretral que causa
dilatacioé del tracte urinari

Altres: oligoamnis

§

Hipoplasia pulmonar

XX o XY?

CARECTERISTIQUES
TIPIQUES

AFECTACIO
EXTRAGENITOURINARIA

SINDROME DE

PRUNE BELLY

+ frequent en sexe masculi

TRIADA: deficiéncia
musculatura abdominal,
alteracio tracte urinari i
criptorquidia bilateral

Altres (60%): anomalies
pulmonars (oligopamnis -
hipoplasia pulmonar) ,
ortopediques (atrofia
extremitats) i gastrointestinals




SI'I,\IDROME DE PRUNE BELLY
O SINDROME D’EAGLE-BARRET

Congenita. Infrequent. 1/40.000 vius.

Triada caracteristica + afectacions extra genitourinaries
Espectre molt variable

Etiologia desconeguda. Majoria esporadiques. Algunes formes familiars.
Probable origen multifactorial
Teories: trastorn del desenvolupament o factors genetics -=> CHRM3,
MYOCD, FLNA, HNF1B, ACTA2, ACTG2, MYH11, CHRNAS

PRONOSTIC depén de la preséncia d’insuficiéncia renal i de la hipoplasia
pulmonar

TRACTAMENT: multidisciplinari




CST - Hospital de Terrassa L
Orifici

Lurac és una estructura [
anatomica que connecta la

bufeta amb el cordé umbilical [
i que, posteriorment, es tanca.
- Permet drenar lorina cap a

Liquid amniotic
normal
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TAKE HOME MESSAGES

>95% de megabufetes aillades de <15 mm de DLB sense altres
alteracions es normalitzen. Descartar cromosomopaties.

Megabufeta >15mm —> Diagnostic diferencial entre LUTO i
altres sindromes genetiques. Veure evolucio ecografica i estudi
genetic ampliat.

El diagnostic diferencial precoc¢ entre la LUTO i la SPB és dificil
ja que presenten alteracions ecografiques similars.

Consell prenatal delicat. Pronostic determinat per l'afectacid
renal i pulmonar que presenti després de neixer.
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