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

Société Francgaise de Fastops personnelle
Dossier présenté par : |CHARTIER Suzanne / B. Bessiéres | Lieu d'exercice |Necker
Adresse mail |suzanne.chartier@aphp.fr |

Nom du feetus Date de naissance | | Terme

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

O WmMFU (® Diagnostic fait

Antécédents familiaux, consanguinité |

Pas d’'antécédents
Couple non apparenté

Histoire de la grossesse, parité premiers signes

lI°geste lI°pare
Un garcon bien portant

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

IRM cérébrale: microcéphalie, hypoplasie cérébelleuse, vermis et gyration anormales, agénésie du corps calleux
Bilan virologique négatif

Examen foetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

Dysmorphie
Anomalies génitales et gonadiques
Microcéphalie <<< 5°P

Examens histologique et neuropathologique :

Testicule : cellules de Leydig rares.
Neuropathologie : gyration pauvre, operculisation incompléte.
Discontinuité de la couche Il, hétérotopies occipitales, hypoplasie hippocampique

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

CGH microarray normale
Analyse moléculaire (Severine Drunat, Robert Debré)

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

Réponse(s), conduite proposée :

Diagnostic moléculaire: MCPH5 [OMIM 605481]
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