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

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

Nom du feetus Date de naissance |L9/09/2008 | 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

G4P2

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

Microcéphalie, anomalies de la gyration

Examen feetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

Dysmorphie
Oedéme des pieds

Examens histologique et neuropathologique :

Neuropath : gyration pauvre, operculisation incomplete.
Discontinuité de la couche Il, hypoplasie hippocampique

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

Caryotype normal, 46 XX
Biologie moléculaire : NGS d'un panel de génes impliqués dans des anomalies du corps calleux/microcéphalie, institut IMAGINE

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

Réponse(s), conduite proposée :

Microcephaly with ou without chorioretinopathy, lymphedema, or mental retardation
OMIM 148760
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