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A. Tessier 

Hôpital Necker 



• IMG à 24 SA 

• Sexe masculin  

• Eutrophe 

• Hypertélorisme 

• Hypospade 

• Epanchement peural 

• Dandy Walker 

16NF00031 B.Bessieres 



• Séquençage direct du gène 

MID1 

• c.1798dup,p.(His600Profs*12) 

• De novo 

16NF00031 B.Bessieres 



• IMG 25 SA 

• Sexe féminin 

• Hydrothorax majeur 

• Hypertélorisme 

• Fente bilatérale 

• Hypoplasie vermis antérieur 

EFP1500552 B.Bessieres 

Dysplasie fronto-nasale? 
 



• Dysplasie fronto-nasale? 

 

• Séquençage d’exome 

• MID1(NM_001193277.1): 

• c.1444-1447dup,p.(Ser483Lysfs*6) 

• De novo 

 

• Pas de biais d’inactivation de l’X (poumon fœtal) 

L. Faivre 



Hydrothorax, ascites, hydramnios 

MFIU, cause funiculaire 



• 2 premiers cas d’Opitz avec mutation de MID1 présentant 

un hydrothorax 

• Nouveau diagnostic à évoquer devant hydrothorax? 

 

• Phénotype des filles peu être aussi sévère que celui des 

garçons 
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