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Société Francgaise de Fastops personnelle
Dossier présenté par : |S. Blesson | Lieu d'exercice |CHU Tours
Adresse mail |blesson@med.univ-tours.fr |

Nom du feetus Date de naissance |L3/07/2010 | Terme

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

O WmMFU (® Diagnostic fait

Antécédents familiaux, consanguinité |

0

Histoire de la grossesse, parité premiers signes

Premiére grossesse évolutive

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

Cassure BIP et PC dés 22 SA

Controdle 32 puis 34 SA : BIP<<3ep et PC<3eép, larges sillons corticaux

IRM cérébrale foetale : microencéphalie majeure -4 a -5DSavec dysmorphie et gyration insuffisante et grossiere, larges sillons et
lobe frontal peu développé

Examen feetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

Microcéphalie & gyration simplifi€ée (Dr D Carles, Bdx)

Examens histologique et neuropathologique :

idem

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

PHRC microcéphalies héréditaires : pas de mutation identifiée en séquencage PCR multiplexe ;

puce ACPA (CGH-array et SNP) : pas de remainement identifié

Séquencage callosome (NGS) : statut hétérozygote composite pour deux mutations de ASPM, confirmées en séquengcage Sanger
(délétions entrainant décalage cadre de lecture, subsititution AA et protéine ASPM tronquée)

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

Réponse(s), conduite proposée :
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