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Hydrothorax dans deux cas d’Opitz
G/BBB:
ex;ns;on du phénotype ?
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Cas 1 : clinique

 IMG a 24 SA
« Sexe masculin

» Eutrophe

* Hypertélorisme

* Hypospade

* Epanchement peural
Dandy Walker
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Cas 1 : moléculaire

+ Séquencage direct du gene
MID1

+ ¢.1798dup,p.(His600Profs*12)
 De novo |
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Cas 2 : clinique

« IMG 25 SA

« Sexe feminin

* Hydrothorax majeur
* Hypertéelorisme

* Fente bilatérale

* Hypoplasie vermis antérieur

‘ Dysplasie fronto-nasale?
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Cas 2 : moléculaire
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* Dysplasie fronto-nasale?

* Séquencage d'exome

« MID1(NM_001193277.1):

» C.1444-1447dup,p.(Ser483Lysfs*6)
* De novo

» Pas de biais d’inactivation de I'’X (poumon foetal)



Cas de la littérature

: PRENATAL DIAGNOSIS, VOL. 6, 109-115 (1986)
Letter to the Editor: The G Syndrome -

Additional Observations

PRENATAL TREATMENT OF FETAL
HYDROPS ASSOCIATED WITH THE

HYPERTELORISM-DYSPHAGIA SYNDROME
Hydrothorax, ascites, hydramnios (OPITZ-G SYNDROME)
MFIU, cause funiculaire

Sunita Arya, Chirane Viseskul, and Enid F. Gilbert
American Journal of Medical Genetics 5:321—-324 (1980)

M. A. PATTON®*, M. BARAITSER*, K. NICKOLAIDEST, C. H. RODECKT AND H. GAMSUt

Research Letter
Congenital Chylothorax in Opitz G/BBB Syndrome

Simone Funke,' Richard Kellermayer,” Mirta Czaké,”
Joyce So,” Gyorgy Kosztolanyi,”* and Tibor Ertl’
American Journal of Medical Genetics Part A 140A:1119-1121 (2006)




Take home message

« 2 premiers cas d’'Opitz avec mutation de MID1 présentant
un hydrothorax

* Nouveau diagnostic a evoquer devant hydrothorax?

* Phénotype des filles peu étre aussi sévere que celui des
garcons
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