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

Société Francgaise de Fastops personnelle
Dossier présenté par : |Pasca|ine LETARD | Lieu d'exercice |BONDY 93
Adresse mail |pascaline.letard@aphp.fr |

Nom du feetus Date de naissance |24/08/2016 | Terme

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

O WmMFU (O Diagnostic fait

Antécédents familiaux, consanguinité |

Consanguinité : non
Difficultés intellectuelles chez les parents

Histoire de la grossesse, parité premiers signes

Exencéphalie vue a 13 SA. IMG a 17 SA

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

Examen feetopathologique macroscopique, signes dysmorphiques :

Craniorachischisis total avec anencéphalie
Reins multikystiques

Hernie diaphragmatique gauche
Malrotation intestinale

Connr: DAC

Examens histologique et neuropathologique :

Reins multikystiques avec aspect en faveur d’'un obstacle
Foie: RAS

Examens de Génétique (caryotype, étude moléculaire) :

46,XX normal

ACPA normale

Etude des régions de perte d'hétérozygotie: mise en évidence de 5 genes potentiellement candidats a une pathologie autosomique
récessive

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

Ciliopathie mais aspect histologique non en faveur

Douvcnita doc avinlarvatione nar cAcuniancana dao coc adnacD (nrdcante cnir niicac  ADN da Naclkor)

Réponse(s), conduite proposée :
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	Ant_c_dents_fam_BA4a7WgrzJqAsFyciUHWtw: Consanguinité : non
Difficultés intellectuelles chez les parents
Mère: née en 1987, 5ème geste:
 - 2010 (Montreuil): FCS précoce, aspiration, notion de spina bifida et exencéphalie (pas d’examen FP)
 - 2011 (JVR): IMG à 14 SA pour anencéphalie découverte écho T1
 - 2012 (Montreuil; acide folique +): grossesse monochoriale, biamniotique; césarienne en urgence à 33 SA pour ARCF sur J2 (RCIU; 1445g). J1 1900g. Examen placentaire RAS. Enfants bien portants
 - 2013 (Montreuil): IMG à 21 SA pour syndrome polymalformatif découvert à 19 SA. Examen FP à Montfermeil.
 - 2016 (JVR): exencéphalie vue à 13 SA. IMG à 17 SA
Pas de traces de consultation génétique
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	Mode_de_termina_AwhCukksxs5WYsI2GGYJ9w: IMG
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	Dossier_pr_sent_x2I8YPLAhRx-b2yDPaxGkg: Pascaline LETARD
	Reponse: 
	Hypothese: Ciliopathie mais aspect histologique non en faveur
Poursuite des explorations par séquençage de ces gènes? (présents sur puces à ADN de Necker)
	Genetique: 46,XX normal
ACPA normale
Etude des régions de perte d'hétérozygotie: mise en évidence de 5 gènes potentiellement candidats à une pathologie autosomique récessive

	Histo: Reins multikystiques avec aspect en faveur d’un obstacle
Foie: RAS 
	Foeto: Craniorachischisis total avec anencéphalie
Reins multikystiques
Hernie diaphragmatique gauche
Malrotation intestinale
Cœur: RAS
	Imagerie: 
	Grossesse: Exencéphalie vue à 13 SA. IMG à 17 SA



