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

Sociéte Frangaise de Fostopathol personne"e

Dossier présenté par : |BESSIERES Bettina | Lieu d'exercice |Necker

Adresse mail |bettina.bessieres@aphp.fr |

Nom du feetus Date de naissance |15/09/2014 | 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

Primigeste, primipare
EchoT1 normale

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

Echo T3: reins volumineux, faiblement différenciés

Echographie de référence (Dr Jacquemard): reins volumineux, faiblement différenciés
et anamnios. Adressée CPDPN Necker

Reins hypréchogenes, faible différenciation corticomédullaire, anamnios

Consultation néphropédiatre (R, Salomon)

Examen foetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

Foetus féminin 22109, eutrophe
Deux reins volumineux, petite vessie
Colon distendu

Thorax en cloche

Examens histologique et neuropathologique :

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 sévere

Placenta: dysmature

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

CGH seuil de détection 400kb: normale
Analyse moléculaire PKHD1 (L. Heidet): foetus hétérozygote composite

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

ARPKD atypique, confirmée par |'analyse moléculaire

Réponse(s), conduite proposée :
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