| Caso clinico

* Pte de 38 anos
* FUM 3/5/18

 Embarazo actual ICSI. Ovulos y espermatozoides propios.

* Fecha transferencia 19/5/18

e Grupo y factor materno 0 + /




Hallazgos ecograficos

10+4 semanas

¢ Dist 0.64cm

Edema subcutaneo generalizado (feto hidropico)
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G39
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22.00
iClear 3
iBeam1



Hallazgos ecograficos

12+3 semanas

ist 6.62cm

Test combinado de cromosomopatias del primer trimestre

Feto hidrépico. TN 12.5 mm con un riesgo incrementado para aneuplodias debido a
la presenciade una TN 12.5 mm



Hallazgos ecograficos

12+3 semanas

B
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% BPD 22.1 mm91.8 %
" EG 13wad

‘*HC 77.8mm782%
EG 13wad




Hallazgos ecograficos

18 semanas

“ Dist 1.07 cm
’ Dist 0.81cm
® Dist 0.63 cm

Engrosamiento pliegue nucal y colecciones liquidas en region cervical lateral y posterior



Hallazgos ecograficos 21 semanas

Ecografia morfologica

* Dist 0.95cm
! Dist 0.68 cm
! Dist 0.34cm
' Dist 0.46 cm

Engrosamiento pliegue nucal + multiples colecciones liquidas TCS de la nuca



Hallazgos ecograficos  2isemanas

Ecografia morfologica

Resto de la morfologia normal



Ecocardio fetal 22 sem: normal



Hallazgos ecograficos

28 semanas

EDDAMP): 05/02/2019 AUA: 29w bd EDD{AUA: 26/01/2019

P

Biometria fetal acorde a P 60 para la EG.

Doppler color normal.



Hallazgos ecograficos

35 semanas
— = » )
Biometria acorde a P 40 para la EG.
Doppler normal.
Leve a moderado oligoamnios. = "
: 5}/3
v
‘?! * Dist 5.10cm
! Dist 299cm

? Dist 2,60 cm




Hallazgos ecograficos

RYALCINERERS
1D: 27781780 Edad; Médico ref:
UPM: 01/05/2018 EG: 37wid EDD(LMP): 05/02/2019 36de EDD(AUA): 13/02/2019
AT Biometria fetal acorde
EFW A las sem de amenorrea
erw [Fadoadacriicero B 1o : .
" , Referidas segun FUM.

EFW-GP(LMP)(William)

Valor

Método  EG Alcance

1 2 3
8 s7amm  17.62% E: 35w2d [ 32w1d-38w3c

Doppler normal.

Hadlock B 515 1mm [pro [l 35w20 B 32w2d-38w2
Hadlock v [EEPR T B 37wid [ 34wid-40w

adose [l oo sssn[iin | [ [F0 il sowas WP sawaaamas

Valor Método

1 2 3

CHC) 7786 (70.00~86.00) HC/AC(Campbell) 0,95 (0.92~1,05) FL/BPD 80.80 (71.00~87.00)
FL/HC(Hadlock) 22.41(20.81~2261) FL/AC 21.22 (20.00~24.00)




(BN qué PENSAMOS?

HIDROPS FETAL |

maL‘ciELes etiologias T S




Respecto de La etiologia:

(\/; Cs/omosomopa’cias como T21, 18 Y 13, Sme, oe Turner Y tripLoi.o!ias
descartado por APN fetal en sangre materna.

(\/ Cardiopatias congénitas mayores no se evidenciaron en el ecocardio.
Tawmpoco Arritmias,

(V) Bnfermedades que producen anemdia fetal:

(v Madreot descarta la isolnmunizacién por antigeno . No habia
estudios para anticuerpos trregulares tipo Kell Yy Duffy. de lgual forma
en estos casos deberia haber evidencia fluxométrica de anemia,

( V) nfecciones por Parvovirus B19 descartaolo.
Es poco probable que se

(\/ Hemoglobinopatias como talasemias. E> velacione con esto debido

a que el feto no estaba
anémlico.



Respecto de La etiologia:

@ (nfecciones congénitas por microorganismos del grupo TORCH descartadlo.
@ Tumores fetales que obstruyjen el retorno vemoso no se evidenciaron.

Nos quedaban por descartar...
x Genopatias: Stnoromes Genéticos o Enfermenades Metabblicas.

x Hidrops de causa desconoctda,




Awmbos padves deststieron de realizar wmétodos diagnbsticos

CONSULTA CON GENETICA nvasivos como Puncibn de Vellosiodades Coriales

R R R R R R R R R R
MADRE PADRE

*32 ANDS °*40 ANDS

‘St antecenentes *DeSCONOCLA
personales antecedentes familinres

wi famdiliares de |
Jerarquin *Criptorgquidia unilateral

~Optradoalos & aivos

*Carlotipo
46 XY NORMAL




CONSULTA CON GENETICA

R R R
PADRE

’Fewotipo

R R R R

Cabezafomatriangular

Frente ancha

Hipertelorismo _Orejas )
Surconasolabial ¥ lmplantacnon
baja

prominente

N Cuello ancho
piramidal




28/1/19

* parto normal a las 39 semanas RN de sexo
femenino

*3560 9, Apgar 9/10

A +

*Serologia negativa

*Eco aboowen normal

*Eco TF normal

*Ecocardio : CIV

*OEA bilateral normal

*Fowdo de ojos normal

*Screening neonatal basico y ampliado normal

¢, Tendra Noonan?

Pendiente: Secuenciacion de genes relacionados
con Sindrome de Noonan

K]




Descrito por priveera vez en 1962 por
_acqueline Noonan (cardisdlogn americana).

Se fueron tdentificando otros trastornos genéticos
que se solapabawn.: stndromes neuro-facto-
cardio-cutfneos o Rasopatias.

30 aios después se localizd un primer gen en el
brazo Llargo del cromosoma 12.

Adios mas tarde se Ldentifich el gen PTPN 11,




B Noonan syndrome
Costello syndrome

B Cardio-facio-cutaneous
[ LEOPARD syndrome
O Neurofibromatosis 1
B Legius syndrome
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1: 1000 A 2500 nacimlentos

2° causa de problemas cardiacos
asociado a sindromes, después
plel Sme. De Dowwn

. o



‘Heremela autosébmica dominante,

*Muchos individuos afectadlos tienen mutaciones
nuevas (esporddicos)

*40% de los casos se velacionan con mutacion en

el gen PTPNLL en cromosoma 2024 .1

*Otros € genes limplicados para Los que existe
Dlagndstico molecular: SOS1, KRAST, NRAS,
RAFL, BRAF, SHOC2, MEK1, CBL
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*Ca rdiopatias congénitas: 0%
Estenosts pubmonar, miocardiopatia hipertrofica

*Facles peculiar: frente ancha, hipertelorismo,
fisuras palpebrales hacia abajo, orejas oe
lmplantacion baja, ojos

prominentes, pliegues nasolabiales wmarcados

'Baja talla

*Cuello corto,“alado”, con Lmplantacisn baja
posterior del cuero cabelludo

*Miopia, estrabismo
‘Dificultades para alimentarse

*Criptorquidia
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*Anomalias esqueléticas: pectus
excavatuwm/cartnatum, cibito valgo,
escoliosts, anomalins vertebrales

*Alteraclones hematoldgicas y Linfaticas

*Retraso del newrodesarrollo, coeflciente
tntelectual 10 puntos menos gue famliliares no
afectados
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Noonan:d

iaenéstico prenatal . .

~
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TN aumentada en T1

Higroma quistico -

-

Derrame pleural o pericardico

Ascitis- Hidrops

oy

Cuello fetal linfaticos dilatados
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SECUENCIACION

Tamano del defecto
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Esperanza de vida bastante wormal para
aquellos sin complicaciones cardiacas.
Parto pretérmino principal causa

de wmorbilidad.

La atencion prenatal estdndar no se altera,
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SN todavia se diagwostica
la mayoria de las veces

al nacer o durante La
primern infancia

St blen ante una TN elevada
atslada resulta com?:\quo
dectoir st vealizar privero un
wmlcroarray o estudio de genes
para SN, en casos donde
aparecen Los hallazgos
ecogrificos antes descritos,

\ seria limportante investigar

o enprimera instancia SN

\.\Q-

Conclusiones

Este caso Y La revisibn de la
Literatura demuestran que la forma
de presentacibn prenatal del SN

es mauy diversa Y por endle es
necesario considerar este
diagwnéstico ante un feto con
cariotipo normal y edema o

hidrops

Aproxtmadamente 2/3 de Los fetos con
TN elevadatendrtin un cartotipo normal,
Aproxtmadamente 95% de Los fetos con
caviotipo normal Y eco morfoléglea sin
hallazgos nacertn vivos Y serlmn sanos.
Sin embargo 4-5% de éstos presentartn
una anomalia no diagnosticada o un
Sindrome genético presente al

womento del nactmiento
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