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INTRODUCCIÓN 

El diagn漃Ās+co prenatal permite la iden+ficaci漃Ān temprana de anomal椃Āas cong攃Ānitas. A con+nuaci漃Ān, se presenta un caso de  
polidac+lia postaxial bilateral para cuya iden+ficaci漃Ān fueron esenciales t攃Ācnicas avanzadas de diagn漃Ās+co prenatal.  

CASO CLÍNICO 

Primigesta de 30 años que en la que se obje+va en ecogra’a de semana 12 polidac2lia postaxial bilateral, que se confirma en 
semana 16 (Figura 1). Se realiza amniocentesis con QF-PCR normal y Array con variante de significado incierto en el cromosoma  

14. El exoma clínico sobre ADN amniocitos informa sobre variante patogénica en gen SETD5. 
Se realiza estudio gen攃Ā+co en ambos progenitores no detect愃Āndose en ellos la variante, confirmando as椃Ā que se ha producido de  
novo, en el feto.  
Ante la asociación de esta alteración con discapacidad intelectual en grado variable, con afectaci漃Ān significa+va del 愃Ārea del  
lenguaje as椃Ā ́ como a otros problemas de neurodesarrollo y,  tras recibir el asesoramiento gené+co oportuno, la pareja decide 
realizar una interrupción legal de la gestación 

DISCUSIÓN 

La polidac2lia es una anomalía congénita caracterizada por la presencia de dedos adicionales en manos o pies. Puede  
presentarse de manera aislada o como parte de síndromes gené2cos. Existen diversas mutaciones asociadas con la polidac+lia, 

como la mutación patogénica del gen SETD5. 
Este gen se describi漃́Ā en 2014 (Cassandra L Kniffin y colaboradores) y su mutación produce disfunciones en la expresión génica 

durante el desarrollo cerebral. Desde su definici漃Ān, se han descrito en la literatura menos de 40 casos.    Hubo un caso 
diagnos+cado prenatalmente por polidac+lia bilateral (como este caso), siendo el resto de diagnós+cos postnatales .  
La mayoría cons+tuyen mutaciones de novo, con bajo riesgo de recurrencia en futuras gestaciones  . 

CONCLUSIONES 

En este caso clínico se destaca la importancia de la evaluación anatómica del primer trimestre, así como el enfoque 

mul2disciplinar en malformaciones congénitas, involucrando a gene+stas, obstetras y pediatras para brindar una atención 
integral al paciente. 
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Figura 1. A) Mano fetal en ecogra\a de semana 12 
donde se puede visualizar un apéndice en el canto 
lateral del 5º dedo. 

B) Reconstrucción 3D en semana 
confirma la polidac+lia postaxial. 
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