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CAS CLINIC:

» Primigesta de 37 anys.

» Gestacio controlada a Bolivia fins al I
trimestre (31SQ).

» No antecedents personals ni quirurgics
d'interes.




ECOGRAFIA Il TRIMESTRE:

» Ecogenicitat renal bilateral augmentada
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AMNIOCENTESIS (arrayCGH )->
DELECCION 17q12 (GEN HNF1B)

» El gen HNF1B esta associat a:
- Anomalies renals
> Diabetis mellitus tipus Mody 5
> Trastorn del neurodesenvolupament i
neuropsiquiatrics.
- Expressivitat variable.




RESOLUCIO DEL CAS

» Part eutocic a les 40.6 SG. RN dona 2920 q.

» Actualment, lactant de 8 mesos asimptomatica.
Desenvolupament ponderal i analitiques (Glu, ions,
FG, EAB) correctes.

» Control per pediatria, nefrologia i genetistes.
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