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Alteraciones ecográficas en gestante de 15 
semanas, remitida por estudio de ADNlf no 

concluyente. 



Paciente acude a urgencias con Resultado de ADNfl  
  

Se realiza QFPCR en sangre materna: 

CARIOTIPO DE LA MADRE: 
 

46 X, del (X) (q23)[11],  
45X[3],  

46XX[36]  



<p5 







Cráneo en trébol  





Displasias letales más frecuentes con 
micromelia y tórax pequeño. 

Diagnóstico Mineralización 
ósea. 

Fracturas Macro 
cráneo 

Tronco corto 

Displasia 
tanatóforica 

Normal  No  Cráneo en 
trébol (2) 

No  

Acondrogenesis Irregular  Ocasionales  Si  Si  

Ósteogenesis 
imperfecta tipo 2  

Generalizada  Inmunerables No  Si  

Hipofosfatasa  Irregular o 
generalizada  

Ocasional  No  No  







Línea de osificación irregular y ausencia de columnas 
isogénicas de condrocitos. 



Displasia de lóbulos temporales 

Necropsia: 

Disminución de la longitud 

de las extremidades sin 

alteración 

de la forma de los huesos 

largos, ello junto con la 

displasia de lóbulos 

temporales y la ausencia 

de platispondilia es 

compatible con una 

variante poco frecuente 

de displasia tanatofórica 

(tipo 2). 



g.1807889A>G (NM_000142.4, c.1948A>G, 

p.Lys650Glu) 
Polimorfismo 

Datos muestra ADN fetal 

Datos muestra ADN control 

Secuencia de Referencia hg19 

Exones/intrones genes 

La secuenciación masiva del ADN fetal obtenido del líquido 
amniótico muestra la mutación K650E en el gen FGFR3, 

asociada a la DT Tipo 2. 



• Autosómica dominante por    
mutaciones de novo.  

 

• Bajo riesgo de recurrencia. 

Displasia 
tanatofórica: 

• No es posible valoración de ADNlf 
en futuras gestaciones en cuanto a 
los cromosomas sexuales. 

 

• Riesgo aumentado de desequilibrio 
cromosómico en la descendencia; 
variable de acuerdo al mosaicimo 
presente en las células germinales. 

Mosaicismo 
materno: 

Asesoramiento genético 
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