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2º Gestante de 34 años, 3 abortos espontáneos y un  hijo sano, sin otros antecedentes. Niega consanguinidad. Ecografía en 12 

semanas normal. En ecografía de la semana 20, se observaba hiperecogenicidad renal bilateral con LA normal, y hexadactilia

postaxial en mano. No se realizó amniocentesis. El resto de seguimiento fue normal. Tras nacimiento, el neonato sólo presentaba 

leve retrognatia y la hexadactilia. Fue remitido a consulta de nefrología infantil, ofalmología y traumatología. Se sospecha 

síndrome de Bardet-bield, por lo que realizamos la interconsulta a genética, y todavía pendientes del diagnóstico definitivo. 

Conclusiones. Durante el estudio ecográfico, ante malformación renal y polidactilia, en pacientes con consanguinidad,

debemos sospechar un síndrome genético, como el S. de Bardet-biedl. De esta manera, junto con genética, podemos

asesorar sobre futuras gestaciones.

Introducción. La asociación de polidactilia con riñones displásicos en ecografía prenatal se puede encontrar en varios síndromes 
genéticos, como el Síndrome de Bardet-Biedl, enfermedad genética rara de tipo ciliopático (afectación del cilio primario 
intracelular), que produce efectos multisistémicos, principalmente obesidad, retinitis pigmentosa, polidactilia, retraso mental, 
hipogonadismo y afectación renal. En Europa su prevalencia es de 1/125.000, siendo mayor si hay consanguinidad. 
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1º Gestante de 16 años, secundigesta con 

hijo sano, sin hábitos tóxicos. Antecedentes 

de consanguinidad familiar. 

Ecografía en semana 12 normal. En 

ecografía de semana 26 de gestación, se 

observaron ambos riñones 

hiperecogénicos(Fig.1), con líquido 

amniótico normal, hipospadia, polidactilia

postaxial en ambas manos (Fig.2) y preaxial

en ambos pies (Fig.3) 

Ante la sospecha de malformación 

genética, se realizó amniocentesis y se 

consultó con genética.  Se confirmó 

molecularmente el diagnóstico de S. de 

Bardet-Biedlt con mutación stop en gen 

BBS12 en ambos portadores. Al nacimiento,  

se evidenciaba el 6º dedo en todas las 

extremidades, a falta de confirmación por 

nefrología de la malformación renal.

Diagnóstico prenatal de Síndrome de Bardet-Biedl
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Presentamos dos casos, que, dada su 
dificultad diagnostica y escasa 
prevalencia, consideramos relevante 
hacer una revisión bibliográfica.


