
Fiche standardisée de présentation d'observation 
personnelle

Lieu d'exerciceDossier présenté par : 

Nom du fœtus Date de naissance

Mode de terminaison de la grossesse
IMG 

MFIU

Avis diagnostique 

Antécédents familiaux, consanguinité

Histoire de la grossesse, parité premiers signes

Imagerie (données échographiques, IRM, TDM)  Examens (virologie, biochimie, autre)

Examen fœtopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

Terme

Diagnostic fait

Adresse mail

Type de présentation

Examens histologique et neuropathologique :

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

Hypothèse(s) diagnostique(s), question(s) posée(s) :

Réponse(s), conduite proposée :


	Ant_c_dents_fam_BA4a7WgrzJqAsFyciUHWtw: - Couple non apparenté- Pas antécédents familiaux notables
	Type_de_pr_sent_6WRD8JPiTRStM0XOB*KJUA: Diagnostic fait
	Mode_de_termina_AwhCukksxs5WYsI2GGYJ9w: IMG
	Terme_QabdOsIRPyfofXXJFg6UWA: 29
	Date_de_naissan_7-M-8vxKHLEjAxNuGlbpSQ: 20/01/2016
	Nom_du_f_tus_WGuytjFbgjU0xxcA6YZXzA: GRE
	Adresse_mail_Ys0Thdr8Mj1nFzi3bDGHtg: claire.beneteau@chu-nantes.fr
	Lieu_d_exercice_youaTfhEkYPszHNmVBKLdA: Nantes
	Dossier_pr_sent_x2I8YPLAhRx-b2yDPaxGkg: Madeleine JOUBERT et Claire BENETEAU
	Reponse: 
	Hypothese: Forme fœtale de Syndrome Acrostéolyse autosomique dominante ou syndrome de Hajdu-Cheney.
	Genetique: - Caryotype 46,XY- Etude par CGH Array ne montrant pas de remaniement pathogène- Séquençage par exome montrant un variant de novo dans le gène NOTCH2- Mutation survenue de novo
	Histo: - Anomalies microscopiques des 2 reins avec raréfaction du blastème et quelques micro-kystes corticaux.- Examen neuropathologique: cerveau non mal formé dont les paramètres sont entre le 10ème et le 90ème percentile, ne présentant pas de lésion microscopique significative 
	Foeto: Enfant mort-né de sexe masculin avec poids au 90ème percentile et mensurations entre le 25e et le 90e percentile.Confirmation d’un SYNDROME POLYMALFORMATIF inétiqueté associant :- Micromélie avec fémurs et os de l’avant-bras courts et incurvés.- Cardiopathie à type d’hypoplasie du coeur gauche.- Dysmorphie cranio-faciale (microstomie, absence d’ossification des os propres du nez, œdème préfrontal, léger hypertélorisme, philtrum long et bombant, palais ogival, microrétrognathisme, oreilles paraissant petites).- Poumon gauche trilobé, poumon droit bilobé.- Discrètes anomalies des extrémités (pieds varus creux, orteils en « touches de piano », plis palmaires inhabituels).
	Imagerie: Aux échographies du 2nd trimestre, syndrome polymalformatif associant : - cardiopathie complexe de mauvais pronostic (ventricule unique) - membres courts et incurvés - œdème préfrontal - OPN très courts - microrétrogranthisme - reins hyperéchogènes 
	Grossesse: - G2P1: deuxième grossesse du couple. 1 enfant en bonne santé- 1er trimestre : CN 1.3 mm pour une LCC de 69 mm et risque combiné du 1er trimestre à 1/1786- Diagnostic d'un syndrome polymalformatif à l'échographie du 2nd trimestre


