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Société Francgaise de Fastops personnelle
Dossier présenté par : |MECHLER | Lieu d'exercice |Necker
Adresse mail |char|otte.mechler@aphp.fr |

Nom du feetus Date de naissance |12/08/2014 | Terme

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

O WmMFU (® Diagnostic fait

Antécédents familiaux, consanguinité |

Couple non apparenté, pas d'antécédents

Histoire de la grossesse, parité premiers signes

2°geste, primipare
Echo T1: clarté nucale 2,8mm, LCC 56mm (>99°p)

Lz al

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

Echo 16SA: aucune anomalie

Echo 22SA: petit kyste plexus choroide droit

Echocardiographie: normale, petit doute sur septum interventriculaire
Amniocentése: caryotype normal

26SA. DAN Necker: hvpertrophie mvocardigue, énanchement thoraciaue

Examen feetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

Foetus masculin, 2300g, eutrophe

Anasarque, épanchement pleural abondant (90ml) et péritonéal (30ml)
Hypoplasie pulmonaire

Coeur globuleux, épanchement péricardique

Co Anaic ot conrt

Examens histologique et neuropathologique :

Histologie sans particularité
Neuropathologie: normale
Placenta: vasculopathie foetale thrombotique sévére

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

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 géne RIT1

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

Syndrome de Noonan confirmé

Réponse(s), conduite proposée :
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