\_’ SO FF(Bt Fiche standardisée de présentation d'observation

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 |03/09/2013 | Terme

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

O WmMFU (® Diagnostic fait

Antécédents familiaux, consanguinité |

Méme famille que BOI1

Histoire de la grossesse, parité premiers signes

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

Cassure BIP et PC des 22 SA puis 27 SA
IRM cérébrale foetale a 28 SA : microcéphalie majeure 3éme p, gyration insuffisante, sillons pauvres

Examen feetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

Microcéphalie et dysmorphie secondaire avec front fuyant

Examens histologique et neuropathologique :

Microcéphalie héréditaire a gyration simplifiée (Dr Fallet-Bianco)
Importante réduction du pallium et des zones germinatives
Images histologiques non disponibles

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

Statut hétérozygote composite pour ASPM
Mutations retrouvées a I'état hétérozygote chez chacun des deux parents

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

Réponse(s), conduite proposée :
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