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Nom du feetus (3 premiéres Iettres) . FUZ Prénom (id) : LOU
Date de naissance : 09/05/2008

IMG x MFIU o

Terme : 26 SA

Avis diagnostique O Diagnostic fait x

Antécédents familiaux, consanguinité :
-non

Histoire de la grossesse, parité, premiers signes:
- lllé geste
- signes d’appel écho T2 = agénésie vermienne

Imagerie (données échographiques, IRM, TDM, radiographies squelette) + Examens (virologie,
biochimie, autre) :
- Echo = agénésie vermienne, dilatation ventriculaire minime, fémur court

-Examen feetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :
- dysmorphie faciale
- polydactylie pré et post axiale des 4 extrémités

Examens histologique et neuropathologique :
- agéneésie vermienne

- arhinencéphalie

- dilatation ventriculaire minime

- olives bulbaires dysplasiques

- hétérotopies cérébelleuses

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :
- caryotype normal
- CGH : variant polymorphique

Hypothése(s) diagnostique(s), question(s) posée(s) :
- syndrome oro facio digital type VI
- mutation du géne c5orf42 diagnostiquée grace a 'exome

Données iconographiques :




