U Alteraciones ecograficas en gestante de 15
semanas, remitida por estudio de ADNIf no
concluyente.

V. Chavarria
Servicio de Ginecologia y Obstetricia. Hospital de la Santa Cruz
y San Pablo. Universidad Auténoma. Barcelona.
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G Displasias letales mas frecuentes con
S micromelia y torax pequeio.

IVERSITAT

Diagndstico Mineralizacion Macro Tronco corto
Osea. craneo
Displasia Normal No Craneo en No
tanatéforica trébol (2)
Acondrogenesis Irregular Ocasionales Si Si
Osteogenesis Generalizada Inmunerables No Si

imperfecta tipo 2

Hipofosfatasa Irregular o Ocasional No No
generalizada
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CARIOTIPO PRENATAL, LIQUIDO AMNIOTICO
Método: Analisis cromosdmico' el cultivo celular

Resultado:

Tipo de Chip: Cytoarray Prenatal (60K)

Tipo Hibridacion: Marcaje directo ,

Software de Analisis: Agilent CytoGenomics
- Ensanblaje de Referencia: hgld

Plataforma: Agilent Technologies

RESULTADO:

Cariotipo molecular | . Interpretacion
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Necropsia:

Disminucion de la longitud
de las extremidades sin
alteracion

de la forma de los huesos
largos, ello junto con la
displasia  de lObulos
temporales y la ausencia
de platispondilia es
compatible con una
variante poco frecuente
de displasia tanatoforica

(tipo 2).

Displasia de I6bulos temporales
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Datos muestra ADN fetal
Ll

Secuencia de Referencia hg
~ Datos muestra ADN control

Exones/intrones genes

_k

La secuenciacion masiva del ADN fetal obtenido del liquido
amniotico muestra la mutacion K650E en el gen FGFR3,
asociada a la DT Tipo 2.



@ Asesoramiento gen etico

» Autosomica dominante por

D | S p I as | ad mutaciones de novo.
ta n atOfé rl Ca. . Bajo riesgo de recurrencia.

e No es posible valoracion de ADNIf
en futuras gestaciones en cuanto a
los cromosomas sexuales.

Mosaicismo
® Riesgo aumentado de desequilibrio

m ate o: cromosomico en la descendencia;

variable de acuerdo al mosaicimo
presente en las células germinales.
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