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INTRODUCCION

Macrocefalia
Abombamiento frontal
Disminucion de la base de craneo

* |ncidencia 10.000-30.000 RN con

. Distancia interpedicular
talla baja acortada hacia distal

Anomalias vertebrales
Nariz corta en silla de montar

Retroposicion mediofacial
Prognatismo mandibular

 Autosdmica dominante: Heredada v
Mutacion de novo
« Mutacién de ganancia del FGFR3

« Complicaciones y comorbilidades
Rizo(acro)melia
Mano en tridente

« Necesidad de guias o protocolos de

Pelvis angosta
Acetabulos horizontales
Diafisis cortas y anchas

actuacion en el perinatal

Piel en acordeon

égcw\Wr\PH HEr Y
PALMA DE/MALLORCA 4
Pules h(nmm * 2,334 dojoe do 200 \ AeP



OBIJETIVO

Evaluar las caracteristicas perinatales de los nifos con diagnodstico de acondroplasia.

MATERIAL Y METODOS

* Retrospectivo

 Historias clinicas de pacientes diagnosticados de acondroplasia desde enero 2010 hasta
diciembre de 2021

« Unidad de dismorfologia de HUyP La Fe 2010-actual
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RESULTADOS (1)

Caracteristicas epidemioldgicas de los pacientes estudiados (n=18)

Sexo 50% varones; 50% mujeres

Sospecha en ecografia 17 casos diagnosticados intrautero — 82’4% durante el 32 T
prenatal 1 caso sospecha clinica postnatal. Embarazo buen control
Hallazgo mas frecuente — Acortamiento de los huesos largos

Confirmacion genética 17 casos confirmados genéticamente
e 35'3% prenatalmente mediante amniocentesis [ EEREFZRVTIE ool N o E|NE {04\~
® 64’7% postnatalmente

Mutacion de novo 17 casos. 1 transmision materna.
Electiva
Edad gestacional media 36 semanas (rango entre 34-41 semay / e e

4 casos prematuros tardios 1 acondroplasia

Finalizacion del parto 33’3% via vaginal;|61’1% cesarea; 5’6% desconocido materna >
1 desproporcion
APGAR (mediana) 9/10 (1’ y 5’) — 1 caso con pérdida bienestar fetal \p\elvi-fetal
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RESULTADOS (lI)

Ingresos en neonatologia durante el perinatal = 11 casos

PROCEDENCIA MOTIVO INGRESO

® Paritorio @ Sala de maternidad @ Distrés respiratorio @ Ictericia @ Ictericia + Prematuro @ Otros

1 caso de PBF
1 caso de apnea
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CONCLUSIONES
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