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	Page vierge

	Ant_c_dents_fam_BA4a7WgrzJqAsFyciUHWtw: Couple non apparenté, pas d'antécédents
	Type_de_pr_sent_6WRD8JPiTRStM0XOB*KJUA: Diagnostic fait
	Mode_de_termina_AwhCukksxs5WYsI2GGYJ9w: IMG
	Terme_QabdOsIRPyfofXXJFg6UWA: 32
	Date_de_naissan_7-M-8vxKHLEjAxNuGlbpSQ: 12/08/2014
	Nom_du_f_tus_WGuytjFbgjU0xxcA6YZXzA: CLA
	Adresse_mail_Ys0Thdr8Mj1nFzi3bDGHtg: charlotte.mechler@aphp.fr
	Lieu_d_exercice_youaTfhEkYPszHNmVBKLdA: Necker
	Dossier_pr_sent_x2I8YPLAhRx-b2yDPaxGkg: MECHLER
	Reponse: 
	Hypothese: Syndrome de Noonan confirmé
	Genetique: Caryotype normal sur PLA
CGH seuil de détéction de 400kb: normale
Anayse moléculaire (H. Cavé, Robrt Debré): confirmation de syndrome de Noonan
Mutation de novo du gène RIT1

	Histo: Histologie sans particularité
Neuropathologie: normale
Placenta: vasculopathie foetale thrombotique sévère 
	Foeto: Foetus masculin, 2300g, eutrophe
Anasarque, épanchement pleural abondant (90ml) et péritonéal (30ml)
Hypoplasie pulmonaire
Coeur globuleux, épanchement péricardique
Cou épais et court
	Imagerie: Echo 16SA: aucune anomalie
Echo 22SA: petit kyste plexus choroide  droit
Echocardiographie: normale, petit doute sur septum interventriculaire
Amniocentèse: caryotype normal
26SA, DAN Necker: hypertrophie myocardique, épanchement thoracique
29SA: épanchement thoacique majoré, sans signes de compression
Urgences 30 SA: anasarque avec hydrothorax bilatéral majeur, ascite, oedème sous cutané, sans signes d'anémie foetale
31SA+5 pose de drains thoraciques bilatéraux, persistace épachement J1
Consultation de génétique (Pr Lyonnet)
Demande d'IMG, acceptée par le CPDPN de Necker, accélérée par l'apparition d'oedème des MI et du visage chez la mère
	Grossesse: 2°geste, primipare
Echo T1: clarté nucale 2,8mm, LCC 56mm (>99°p)
Risque combiné calculé 1/420


