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	Page vierge

	Ant_c_dents_fam_BA4a7WgrzJqAsFyciUHWtw: Pas d'antécédents, couple non apparenté
	Type_de_pr_sent_6WRD8JPiTRStM0XOB*KJUA: Diagnostic fait
	Mode_de_termina_AwhCukksxs5WYsI2GGYJ9w: IMG
	Terme_QabdOsIRPyfofXXJFg6UWA: 35
	Date_de_naissan_7-M-8vxKHLEjAxNuGlbpSQ: 15/09/2014
	Nom_du_f_tus_WGuytjFbgjU0xxcA6YZXzA: PIC
	Adresse_mail_Ys0Thdr8Mj1nFzi3bDGHtg: bettina.bessieres@aphp.fr
	Lieu_d_exercice_youaTfhEkYPszHNmVBKLdA: Necker
	Dossier_pr_sent_x2I8YPLAhRx-b2yDPaxGkg: BESSIERES Bettina
	Reponse: 
	Hypothese: ARPKD atypique, confirmée par l'analyse moléculaire
	Genetique: CGH seuil de détection 400kb: normale
Analyse moléculaire PKHD1 (L. Heidet): foetus hétérozygote composite
	Histo: Reins: Kystes développés aux dépends des tubes probablement collecteurs (EMA+, CD10-), essentiellement médullaires, mais également corticaux, bordés par un épithélium unistratifié, parfois entourés de fibrose. Glomérumes présents, non kystiques.
A certains endroits, la médullaire est préservée, avec kystes corticaux
Foie: maladie fibrokystique sévère
Placenta: dysmature
Neuropath (F. Razavi): absence d'anomalie cérébrale 
	Foeto: Foetus féminin 2210g, eutrophe
Deux reins volumineux, petite vessie
Colon distendu
Thorax en cloche

	Imagerie: Echo T3: reins volumineux, faiblement différenciés
Echographie de référence (Dr Jacquemard): reins volumineux, faiblement différenciés
et anamnios. Adressée CPDPN Necker
Reins hypréchogènes, faible différenciation corticomédullaire, anamnios
Consultation néphropédiatre (R. Salomon)
Echographie parents: normales
Béta2-microglobuline: 4,3mg/l (N = 5)
Couple revu par R. Salomon, et demande d'IMG acceptée par le CPDPN de Necker
Contrôle Béta2-microglobiline lors de l'IMG: 5,7mg/l 
	Grossesse: Primigeste, primipare
EchoT1 normale
CN: 1,7mm, LCC 71mm
Risque combiné 1/458
Echo T2: normale


