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Société Francgaise de Fastops personnelle
Dossier présenté par : |G. ANDRE | Lieu d'exercice |CHU Bordeaux
Adresse mail |gwenae||e.andre@chu-bordeaux.fr |

Nom du feetus Date de naissance |26/01/2015 | Terme

® IMG (O Auvis diagnostique
Mode de terminaison de la grossesse Type de présentation

O WmMFU (® Diagnostic fait

Antécédents familiaux, consanguinité |

Frere, 19 ans : ataxie congénitale. Il présente a I'RM une atrophie vermienne et des hypersignaux dans la substance blanche.
Retard de croissance et des anomalies dentaires

Histoire de la grossesse, parité premiers signes

RAS jusqu'a I'écho T3.

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

Ventriculomégalie bilatérale et symétrique.

Malpositions des membres inférieurs et supérieurs : mains crispées, genu recurvatum droit et un pied gauche varus inconstant.
Hydramnios.

Mouvements cloniques anormaux in-utero.

Examen feetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

Dysmorphie faciale et malpositions des extrémité.

Examens histologique et neuropathologique :

Dilatations ventriculaires, pas d'anomalie biométrique ou de la giration.

Pachygyrie olivaire. Noyaux dentelés dysmorphiques en croissant.

Foyers d'hétérotopies nodulaires ou en bandes, calcifiées, dans la zone intermédiaire. Neurones calcifiés dans le striatum.
Corps calleux fin mais histologiquement normal.

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

Caryotype 46,XX
ACPA RAS

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

Dysplasie dentato-olivaire

Réponse(s), conduite proposée :
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