Encefalocele

| altres anomalies associades en I'ecografia de 1r trimestre




31 anys.
Obesitat. FIV a centre privat.
Marit afecte de Charcot-Marie-Tooth 1
TPAL 0010 (Av. espontani 6 setmanes).
DUM 13.06.18 = 12.6sg

AS 1rT: normal. Serologies negatives.
Screening: T21: 1/10.000 T18:1/11.582
Ecografia 1rT: CRL 67mm. TN 0.9mm.
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Visita UDP

Orientacio diagnostica sd de brida amnidtica - s’ofereix amniocentesi + ILE.

2 cromosomes 21, 13 i 18. Sexuals: X, Y.

de 1.33Mb de |a regié cromosomica :
COX10, CDRT15, HS3ST3B1, MGC12916, , TEKT3, CDRT4, FAM12B2.

Encefalocele parieto-occipital i dos frontals.
Fissura labial central sense identificar fissura palatina.
Absencia de nas i ull esquerre.
Malposicié brac dret amb ma en anteversié i adherida a canell per brida.
Ma dreta amb brida circular que afecta a dit polze i index a nivell de falange distal.
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1:1200 — 1:15000 nascuts vius
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FdR: tabac.
Etilogia no confirmada
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Expressivitat molt variable.

¥

Possibilitat Diagnostic Genetic
Preimplantacional.
Pacient vol evitar transmissié =
FIV amb donacié esperma.




Charcot-Marie-Tooth

Neuropatia 1/2500 persones.
desmielinitzant amb Subtipus 1 (70-80%)

expressid molt variable.
H. autosomica dominant.

Debilitat distal, atrofia
muscular, perdues
sensorials i velocitat de
conduccid nerviosa lenta.

Diagnostic per clinica,
exploracio fisica i EMG

Mateixa esperanca
de vida
< 5% cadira de rodes.

Inici 5-25 anys.

Progressio lenta.




MOLTES GRACIES




