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Société Francgaise de Fastops personnelle
Dossier présenté par : |JOUBERT Madeleine | Lieu d'exercice |CHU Nantes
Adresse mail |madeleine.joubert@chu-nantes.fr |

Nom du feetus Date de naissance |L7/12/2009 | Terme

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

O WmMFU (O Diagnostic fait

Antécédents familiaux, consanguinité |

-2FCS
-ATCD d'IMG a 6 mois chez mére de |la patiente (cause?)

Histoire de la grossesse, parité premiers signes

G3PO

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

CN: 1,1 mm/LCC: 62 mm
Marqueurs 1/966, HCG : 0,69 MoM, AFP : 0,68 MoM
Echo T2 : microcéphalie, hypoplasie du cervelet, rétrognatisme,thorax étroit, mains crispées, pieds équins

Examen foetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

RCIU DCF

Anomalie des extrémités : arthrogrypose, malposition des pieds
Angulation rachidienne

Hypoplasie pulmonaire

Currdnalac nananinc ni an macra ni on hicta

Examens histologique et neuropathologique :

Microlissencéphalie particulierement sévére et précoce avec aspects histologiques évoquant un trouble trés sévere de la migration,
de la prolifération et de la différenciation neuronale (Catherine Fallet)

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

Caryotype normal : 46,XY

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

Mutation du gene TUBAla

Réponse(s), conduite proposée :
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