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INTRODUCCIO DEL CAS

ANTECEDENTS MEDICS
Dona de 39 anys
Secundigesta, fill previ sa.
2 conitzacions cervicals.

ECOGRAFIA DE PRIMER TRIMESTRE

12+6 sg per DUM
13+2 sg per ECO

- TN 1.66mm
- Os nasal present
- Ductus vends no valorable

- Doppler arteries uterines normal
- TSC1/7390




ECOGRAFIA DE SEGON TRIMESTRE
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ECOGRAFIA A LES 26+6 SG
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Destaca petita imatge de dilatacio a nivell intestinal
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ECOGRAFIA A LES 29+4 SG
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ECOGRAFIA A LES 29+4 SG
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ECOCARDIOGRAFIA FETAL

NORMAL

Eix cardiac 52°

Ductus vends normal

Drenatge vends pulmonar normal
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ECOCARDIOGRAFIA FETAL
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Intesti prim: dilatacio 10mm.

Dilatacio vena umbilical 12mm.



ESTUDI PRENATAL

AMNIOCENTESI DIAGNOSTICA a les 29+5 SG «/ WoNl L s
Cariotip: 46XY S B! S
Array-CGH: Normal. ;3.\ “ }E it :a i %g
Fibrosi quistica: es descarta (variant HI Y AR L W 1
5(11TG)/7T(12TG) polimorfisme sense implicacié ¢
clinica). W g i

Sindrome de diGeorge: es descarta.

SEROLOGIES TORCH maternes: Negatives (Toxoplasmosi, rubeola, CMV, VHS 2, VVZ,
Sifilis i erythrovirus B19 negatives, 1gG VHS 1 positives).

PCR en liquid amniotic: Negativa per Listeria, VHS 1i 2, VVZ i CMV




CONTROLS ECOGRAFICS POSTERIORS

% = 1612604 EG=32w6d 15.4cm/0.9/29Hz Tib<0.1 09.03.2018 13:17:46

%™ 1612604 EG=32w6d 17.2cm/15/29Hz Tib<0.1 09.03.2018  13:16:25
. —
I ) e T -

Liquid amniotic: Columna
maxima 4.5cm, ILA 9.9cm

Doppler normal.

Q4 0.00cm
AFL 9.93cm
1 D 15.07mm

¥ 1612604 EG=32w6d 15.4cm /0.9/31Hz Tib <0.1 09.03.2018 13:18:53

Probable dilatacio intestinal més difusa,
nanses de 15mm.

Biometries:

DBP 75.9mm (p <1)
PC 291.2mm (p 14)
PA 273.4mm (p 40)
Fémur 58.6mm (p 8)
s e PFE 1710g (p 4)

1649g

30w3d 4.4%

21%

FLBPD 74%
FLHC 19%




CONTROLS ECOGRAFICS POSTERIORS

) ™ 1612604 EG=33w5d

3345 SG

Liquid amniotic:
Columna maxima 5.2cm, ILA 10.9cm

Biometries:

DBP 77.9mm (p <1)
PC 303.5mm (p 29)
PA 291.3mm (p 63) )
Femur 60.7mm (p 4) % serason 6 _ssusd
PFE 2000g (p 12)

Dilatacio intestinal

Dilatacio de d’insercio del cordé

Eix cardiac a 752 no es pot fer valoracio per
estatica fetal.

Doppler normal.



CONTROLS ECOGRAFICS POSTERIORS

34+0 SG

Dilatacio de nanses intestinals centroabdomimals amb peristaltisme present,
diametre maxim entre 10-11mm, sense signes de peritonitis meconial ni ascitis.




EVOLUCIO POSTNATAL

~

~

INDUCCIO AL PART a les 38+1 SG per PEG
i patologia fetal.

Qﬂen 2810g (BPEG)

LM dificultosa

Perdua de pes >10% als 8 ddv.

Meconi, deposicions diaries, no distensié abdominal.
Vomits alimentaris.

Persistencia de ductus arterios (7-8mm).

12ddv Laparotomia transversa dreta.

l Rx badominal 10ddv: distribucié aéria
normal. Dilatacié de nanses important
Malrotacio intestinal tipus no rotacio (intesti prim). No nivells hidroaeris.

(ampliacidé de meso i apendicectomia)



EVOLUCIO POSTNATAL

Gastrostomia

Nutricid enteral (LM) per sonda transpilorica (STP) -~
Sonda nasogastrica (SNG) per drenatge de secrecions >\ - “
Nutricié parenteral i b
Escassa tolerancia episodis de vomits biliosos.
- |
3 MESOS Gastrotomia i laparotomia exploradora ¢

4

Dilatacié de jeju i d’ili des de 25cm de pilor, colon d’aspecte macroscopic normal.
Biopsies transmurals de diferents trams = No anomalies histologiques significatives.

/Centre especialista en trastorns de motitilitat a EEUU N
Tecnica immunohistoquimica de Filamina A (FLNA): Abséncia d’expressio en
muscul llis.

Pseudo-obstruccio intestinal lligada al cromosoma X (POI-X)




POI-X

Gen FLNA
Cromosoma Xqg28
Codifica: Proteina Filamina A.

g8

p22.33
peZ.32
p22.31
p22.2
p22.13
p2z.11
pal.2
q26.1
g26.3
q27.1
q27.3

FILAMINA A

- Enllacos creuats amb I'actina.

- Uneix filaments d’actina a GP de la membrana.

- Interactua amb integrines, receptors
transmembrana i segons missatgers.

Citoesquelet - canvis de forma i migracié cel-lular.

Actin-binding
domain

Actin filaments

Déficit Filamina A = Afectacid forma cél-lules de muscul llis del TGl 2
Disfuncid peristaltisme.

Implicada en regular el desenvolupament muscular, cerebral, cardiac, vasos
sanguinis i coagulacio.



POI-X

EPIDEMIOLOGIA
Poc freqlient (1/100.000).
Congenita: rara i habitualment greu

CLINICA

Distensié abdominal, dolor, nausees i vomits, restrenyiment o diarrea.
Malabsorcié = peérdua de pes = Malnutricio.

Disfuncié de contraccions
musculars per moure ‘ [Simula obstruccid intestinal }

I'aliment a través del tracte pero sense bloqueig organic
\digestiu. )

Segons el tipus de mutacid FLNA s’associa a: Heterotopia periventricular

nodular, trombocitopenia, peristencia de ductus arterids, dimorfisme
facial, malrotacio intestinal.




POI-X

o Afectacio teixit connectiu i vascular = Aneurisma vena umbilical.
° Distensid abdominal podria explicar desviacié minima d’eix cardiac amb
ecocardiografia normal.

DIAGNOSTIC
- Primers mesos de vida.
- Troballa radiologica, quirdrgica o manometrica de motilitat intestinal.

TRACTAMENT
Farmacologic, nutricid parenteral, quirdrgic i transplantament intestinal.

PRONOSTIC

Variable segons severitat.

Formes congénites - Mal pronostic. Complicacions greus, malnutricio,
infeccions per nutricio parenteral.



