\_’ 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 |08/01/2008 | Terme

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

Antécédents familiaux, consanguinité |

pas de lien de parenté
pas d'antécédent familial particulier

Histoire de la grossesse, parité premiers signes

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

Microcéphalie <3eme percentile écho 24 SA
Hydrocéphalie, hypoplasie du cervelet
doute sur une arthrogrypose des membres supérieurs

Examen feetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

PC terme de 25 SA pour terme de 27 SA
PPTU unilatéral gauche

pieds talus en piolet

dysmorphie aspécifique

Examens histologique et neuropathologique :

Forme inhabituelle de lissencéphalie de type WW avec microcéphalie sévere (34gr)
Anomalies de migration dans les espaces leptoméningés
Amincissement considérable du manteau

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

Caryotype 46,XY
Genes O-mannosylation : aucune mutation identifiée
Mutation TUBB2B hétérozygote de novo

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

Réponse(s), conduite proposée :
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