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DISPLÀSIA 
ACINAR(MAQ TIPO 0)

- Nounats a terme amb 
insuficiència respiratòria desde 
el naixement (moren a les 
poques hores de vida).

- Més prevalent en nenes- Més prevalent en nenes.

- Rars casos familiars.

- Forma extrema de la hipoplàsia 
pulmonar: al parènquima 
pulmonar no hi ha acins ni 
alvèols, s’observen bronquis i 
bronquiols envoltats de 
mesènquima pulmonar.
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- Nounats a terme amb insuficiència 
respiratòria desde el naixement.

- Hipertensió pulmonar refractària al 
tractament i insuficiència cardíaca.

- Malformació primària dels alvèols 

DISPLÀSIA ALVEOLAR CO

pulmonars.

- Retràs del desenvolupament 
pulmonar: detenció en fase 
canalicular o sacular.

- Patró uniforme d’estructures 
saculars simples amb engruiximent 
septal sense hipercelul·laritat.
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Nounats a terme amb hipertensió 
pulmonar refractària al tractament.

Casos esporàdics i casos 
hereditaris(10%). Associació a altres 
anomalies congènites (50%)

PIL·LAR AMB/SENSE 
ES 

anomalies congènites (50%) 
(cardíaques, digestives i urològiques).

Mal desenvolupament dels lòbuls 
pulmonars, malposició (o no) de les 
venes pulmonars, hiperplàsia de les 
arteries i muscularització anòmala de le
mateixes, disminució dels capil·lars 
alveolars i congestió venosa marcada.



DIAGN
-Troballes compatibles amb displ
alineació de venes (DAC/MVP).
- Intensos canvis de vasculopatia

NÒSTIC
làsia alveolo-capil.lar amb mala 

a obstructiva associada.
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AUTÒPSIA

Pulmó dret (102g; N: 35g) Pulmó esquerre (83g; N: 31g) 



Pulmons no lobulats

Reticulat extern en mosaic
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S’ha demostrat un paper important
mutacions en un 40% dels casos de
aquest gen està implicada en el desen
i el teixit embrionari del qual sorgeixen
s’han trobat pacients amb deleccions
afectes de DAC/MVP, també
gastrointestinals (frequentement atresi
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onfalocele) i del tracte urinari.
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DAC/MVP. La proteina codificada per
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n el vasos sanguinis pulmonars. A més

en el gen FOXF1 que a més d’estar
presenten anomalies cardíaques,
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Sen P et al. Genomic and genic deletions of 
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e alveolar capillary dysplasia and other 
Am. J. Hum. Genet. 2009 Jun;84(6):780–91.
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Respir. Crit. Care Med. 2011 Jul 15;184(2):172–9. 
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Es realitza estudi del DNA on 
patogènica en el gen FOXF1 (m

exó) que reafirma e
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el que s’observa una mutació 
mutació frameshift en el primer 
el nostre diagnòstic. 
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Estudi de DNA de
NEGATIU per mutaci
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MUTACIÓ de “NOVO”

l pare i de la mare: 
ions en el gen FOXF1

d Human Genetics at Baylor 
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Probabilitat de nou fill 
afecte de DAC/MVP: 

MOLT BAIXA



DAC/
La DAC/MVP és una patologia RARA.

Encara avui es diagnòstica amb autòp

Prevalencia infraestimada: Morts sens
HPPRN, grans malformacions associa

Transplant pulmonar: única opció tera
malalts (no hi ha descrit cap cas).

g p
en un 10% en mostres pulmonars pre

S’han trobat mutacions del gen FOXF

El diagnòstic precoç de la malaltia és 
temps per fer el trasplantament.

/MVP
.

psia en un 90% dels casos, i només 

se autòpsia, casos etiquetats com 
ades, experiència del patòleg…

apèutica per allargar la vida a aquests 

p
mortem.

F1 (16q24) en un 40% dels casos.

el primer pas per intentar arribar a 
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