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2 Récidive d'anasarque avec MFIU à 14 SA 



Histoire du cas n°1 
- MFIU à 17 SA + 2 J en 2017 dans un contexte d’anasarque 

 
- Échographie : 

- Echo à 12 SA + 5 J : LCC 58,9, CN : 5 mm. Pas d’autre anomalie visualisée. 
- Echo à 16 SA + 4 J : MFIU avec anasarque fœtal 

 
 

- Cytogénétique : Examen direct : 46 XX, ACPA normale. 
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Examen fœtal (Dr Salhi) 
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Récidive d'anasarque avec MFIU à 14 SA 

- Fœtus de sexe féminin, macération majeure 
- Biométrie: 14SA 



- excès de peau au niveau cervical 
- oreilles basses implantées 

- rétrognatisme 
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Radio 

- Biométrie, maturation osseuse correspondent au terme de 14 SA. 
- Absence d’anomalie 6 
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Conclusion du cas n°1 

- Fœtus présentant des stigmates d’anasarque, dont le terme correspond à 14 SA 
 

- Lyse cellulaire avancée des viscères. 
 

- Placenta: absence de lésion inflammatoire et de lésion vasculaire 
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Histoire du cas n°2 (Dr Salhi / Dr Loeuillet) 
 
- Hyperclarté nucale: 4.9 mm 
 
- Caryotype sur villosités choriales normal, féminin, ACPA normale. 

 
- MFIU constatée à 16 SA. 
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Fœtus de sexe féminin, macéré (+++),  
Biométrie: 14-15 SA 
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Examen fœtal 
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nuque œdémateuse 
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Extrémités sans particularité 
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12 Croissance et maturation: 14SA 



Conclusion du cas n° 2  
 
- Examen microscopique limité: 

- lésions hypoxie-ischémiques,  
 
- Placenta normotrophique, dépourvu de cellules de surcharge et de lésion 

inflammatoire.  
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Au total 
 
Récidive de MFIU à 14 SA 

 
2 cas d’anasarque foeto-placentaire sans autres anomalies  

associés 
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Explorations complémentaires 
 
Panel anasarque négatif 

 
Exome en trio (1er cas): négatif 

 
Exome en quatuor… 
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Résultat exome  
 
Variant classe 4 dans le gène RPS19 commune aux deux fœtus / absente chez les parents 
 
 Probable mosaïque germinale chez un des deux parents 
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Johan Flygare, and Stefan Karlsson Blood 2007;109:3152-3154 
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Johan Flygare, and Stefan Karlsson Blood 2007;109:3152-3154 
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- Anémie arégénérative (erythroblastopénie congénitale) 

- 7 cas/ 1 million de naissances vivantes 

- 55% des cas sporadiques, 45% familial 

- Les mutations les plus fréquentes  

- RPS19 (25 %) 

- RPL5 (9%)  

- RPL11 (6,5 %)  
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Anémie de Blackfan - Diamond 

An update on the pathogenesis and diagnosis of Diamond-Blackfan anemia. Da Costa L, Narla A, Mohandas N. 2018  F1000Research  
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Histoire naturelle du Blakfan Diamond (L. Da Costa 2005) 
 
• Révélation le plus souvent avant l’âge de 2 ans (95% des cas), médiane à l’âge 

de 3 mois. 
 
• Anémie présente dès la naissance dans moins de 15% des cas. 
 
• Rares cas d’anémie fœtale (passage d’une érythropoïèse efficace à une 

érythropoïèse inefficace?) 
 
• Évolution imprévisible: complications liées aux traitements (corticoïdes, 

transfusion), traitement par cellules souches possible. 
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Physiopathologie du Blakfan Diamond (L. Da Costa 2005) 
 

• Blocage de la maturation des précurseurs erythroides entre le stade  
BFU (bust forming unit) et CFU (colony forming unit) 

 
• Entraine une erythroblastopénie 
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Blakfan-Diamond en anténatal 

• 50% des cas: association à des malformations: 
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2 cas d’ ABF avec nuque >4mm  
au 1er trimestre 
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Blakfan-Diamond en anténatal 

• MFIU à 34 SA dans un contexte d’anémie fœtale/anasaraque sans étiologie  
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Conclusion 

 

• Récidive de MFIU précoce dans un contexte d’anasarque (anémie fœtale?) 

• Mutation du gène RPS19 impliqué dans l’anémie de Blakfan Diamond 

• Absence dans la littérature de cas de MFIU précoce  

• Lames en cours de relecture avec immuno-histochimie 
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En 2008: 77 mutations de RPS19 


