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GLOSSAIRE     
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			■   AAE


			Alvéolite allergique extrinsèque. Pneumopathie interstitielle secondaire au développement d’anticorps dirigés contre des antigènes aviaires ou du foin responsable d’une symptomatologie aiguë pouvant déboucher sur une insuffisance respiratoire chronique en cas de non détection.


			■   AAG


			Asthme aigu grave. Fait l’objet d’un consensus thérapeutique depuis 2002 fixant les grandes lignes de son diagnostic et des possibilités thérapeutiques.


			■   AAT


			Alpha 1 antitrypsine. Protéine inhibitrice des protéases notamment de l’élastase. Le déficit d’origine génétique est à l’origine d’un emphysème pulmonaire chez l’adulte jeune et d’une cirrhose hépatique.


			■   ABC


			Les 3 lettres de la réanimation cardio-respiratoire : A pour Airway, B pour Breathing ou respiration, C pour Circulation.


			■   ABCA3 (ATP-binding cassette, sub-family A, member 3)


			Protéine jouant un rôle majeur dans la synthèse du surfactant.


			■   ABPA


			Aspergillose broncho-pulmonaire allergique. Affection respiratoire souvent discutée dans des pathologies chroniques comme la mucoviscidose associant anomalies radiologiques, hyperéosinophilie, hyper IgE totale et la présence d’IgE spécifiques anti-aspergillaires.


			■   ACAN


			Les anticorps anti-nucléaires sont des AC non spécifiques d’organes (AC-NSO) : Les anticorps antinucléaires, appelés encore auto-anticorps sont des anticorps qui s’attaquent aux noyaux des cellules normales de l’organisme, que ces anticorps considèrent comme étrangers et agressifs. Les anticorps antinucléaires sont mis en évidence par l’immunofluorescence indirecte.


			■   ACFA


			Arythmie complète par fibrillation auriculaire. Trouble du rythme surtout fréquent chez l’adulte plus rare chez l’enfant.


			■   Acidocétose


			Elle est définie par l’association d’une hyperglycémie > 11 mmol/l (2 g/l), d’un pH < 7,30 et d’une cétonémie ≥ 0,5 mM ou cétonurie ≥ + glycosurie ≥ ++. 


			■   ACOS


			Asthma-COPD overlap syndrome. Syndrome de chevauchement asthme-BPCO. Surtout utilisé chez les adultes mais peut aussi s’appliquer à l’enfant où il est parfois difficile de différencier un asthme pur d’une bronchopathie chronique obstructive.


			■   ACPA


			L’analyse chromosomique par puce à ADN ou CGH Array est une technique d’hybridation permettant de détecter des déséquilibres génomiques.


			■   Achondrogénèse ou achrondroplasie


			Affection héréditaire congénitale caractérisée par un nanisme dysharmonieux.


			■   Acrocéphalie


			Malformation crânienne donnant à la tête l’aspect en pain de sucre.


			■   Adalimumab (Humira®)


			Anticorps anti-TNF utilisé dans la polyarthrite juvénile ou la maladie de Chron.


			■   ADAM et ADAMTS


			A Disentegrin And Metalloprotease with Thrombospondin motifs. L’ADAMTS-13 est une protéase responsable du clivage du facteur Von Willebrand. Son déficit congénital peut être responsable de l’accumulation de multimères Von Willebrand favorisant la formation de microangiiopathie et d’un syndrome hémolytique et urémique atypique.


			■   ADEM


			Acute disseminated encephalomyelitis. L’encéphalomyélite aiguë disséminée est une maladie inflammatoire démyélinisante du système nerveux central. Également appelée encéphalite post-infectieuse, elle est liée à un mécanisme auto-immun et s’installe typiquement dans les suites d’une infection après un intervalle libre de deux à 30 jours.


			L’ADEM est caractérisée cliniquement par un tableau d’encéphalopathie aiguë avec signes neurologiques multifocaux. L’imagerie par résonance magnétique cérébrale est essentielle au diagnostic, permettant de mettre en évidence des lésions multifocales de la substance blanche du SNC. Des anticorps anti-MOG (Myelin Oligodendrocytes Glycoprotein) sont présents en cas de diagnostic d’ADEM. Le traitement de l’ADEM est basé sur les corticoïdes fortes doses, éventuellement associés aux immunoglobulines polyvalentes ou aux échanges plasmatiques. Le pronostic est généralement favorable sous traitement, des récurrences peuvent néanmoins survenir dans l’évolution.


			■   ADH


			Hormone antidiurétique. Il peut y avoir une sécrétion inappropriée d’ADH dans certaines circonstances comme une méningite bactérienne, une pneumopathie…


			■   Adhérence prépuciale


			Physiologique chez le nourrisson. Ne nécessite aucune thérapeutique et surtout pas de décallotage qui risque de se compliquer de paraphimosis.


			■   Adrénarche


			Déclenchement de la sécrétion des androgènes par le cortex surrénalien. Il précède la puberté et survient sous l’influence des hormones hypophysaires.


			■   AEH


			Allocation enfant handicapé.


			■   AEMO


			Action éducative en milieu ouvert. Terme utilisé en médecine préventive pour désigner une aide apportée aux familles en situation difficile. Permet une surveillance à domicile par des infirmières en cas de doute sur les capacités des familles à faire face à des problèmes courants.


			■   AES


			Allocation d’éducation spéciale. Dispositif d’aide parental sous forme d’une allocation mensuelle destinée aux parents d’enfants handicapés pour leur permettre de les maintenir à domicile.


			■   AFP


			Alpha-foetoprotéine. C’est une glycoprotéine sécrétée par le foie et la vésicule vitelline du fœtus. Chez la femme enceinte, son dosage est préconisé pour détecter d’éventuelles anomalies développementales, en particulier du tube neural.


			■   AFSSAPS


			Agence Française de sécurité sanitaire des produits de santé. Organisme gouvernemental composé d’experts médicaux éditant des recommandations en matière de santé (antibiothérapie, vaccinations…)


			■   Âge osseux


			L’âge osseux est déterminé par la recherche de points d’ossifications. Il peut être en accord ou décalé par rapport à l’âge statural.


			■   Agglutinines irrégulières


			Ce sont des immunoglobulines dirigées contre des antigènes présents à la surface des globules rouges. Ces immunoglobulines sont dites « irrégulières » car elles n’existent pas chez tous les individus. Elles apparaissent, dans le sang, après immunisation (transfusion ou accouchement). Leur recherche est obligatoire avant toute transfusion et durant la grossesse (voir RAI).


			■   AINS


			Antiinflammatoire non stéroïdien. Classe thérapeutique souvent mal utilisée chez l’enfant et responsable d’effets secondaires importants néphrologique (insuffisance rénale aiguë) ou gastro-entérologique (hématémèse).


			■   AJI


			Arthrite juvénile idiopathique. Ce terme désigne un ensemble de maladies inflammatoires de l’enfant sans cause connue entrainant des douleurs et des atteintes articulaires. Il inclut les maladies suivantes : la polyarthrite systémique (ex maladie de Still), l’oligoarthrite juvénile, la polyarthrite avec ou sans facteur rhumatoïde, les spondylarthropathies, le rhumatisme psoriasique.


			■   Alagille


			Syndrome autosomique dominant à expressivité variable caractérisé par une absence ou diminution des canaux biliaires inter lobulaires. D’un point de vue clinique, on note une cholestase avec hépato-splénomégalie, souvent un retard de croissance et un faciès particulier.


			www.orpha.net


			■   Albinisme


			Absence congénitale de pigment liée à une anomalie héréditaire du métabolisme de la mélanine. Maladie héréditaire à transmission autosomique dominante et/ou liée au sexe.


			www.orpha.net


			■   Allaitement


			L’alimentation d’un nouveau-né est exclusivement lactée pendant les 4 premiers mois de vie. Le lait peut être d’origine maternelle ou artificielle.


			■   Allantoïde


			Diverticule endoblastique formé à la 3e semaine de gestation, à l’origine de la formation des vaisseaux ombilicaux.


			■   ALD


			Affection de longue durée. Terme utilisé pour désigner une maladie grave nécessitant des soins lourds justifiant de mesures spéciales dont l’exonération du ticket modérateur. L’ordonnance de médicaments pour les patients en relevant est spéciale (ordonnance bizone).


			■   Allèle


			Forme (s) alternative (s) d’un gène en un locus donné.


			■   Allergie


			Elle définit la réaction d’un sujet prédisposé à la pénétration dans son organisme d’un allergène. Il en découle des manifestations cliniques d’apparition immédiate ou retardée, comme des crises d’asthme, un œdème de Quincke, un choc anaphylactique, une urticaire.


			■   Allo immunisation


			Deux circonstances peuvent conduire à l’allo-imunisation maternelle : sensibilisation par grossesse antérieure (la sensibilisation de l’organisme maternel contre un antigène fœtal a lieu du fait du passage, même minime de sang fœtal) ou par transfusion.


			■   Allongement de QT


			L’espace QT varie en fonction de la fréquence cardiaque, du sexe et de l’âge. La mesure du QT corrigé selon la formule de Bazett sur l’ECG permet de s’affranchir de ces éléments (QT mesuré (ms)/racine carré de RR). Valeur seuil de QTc = 440 ms. Le syndrome de QT long congénital est responsable d’accidents graves, parfois mortels par torsades de pointe ou fibrillation ventriculaire. Des gènes codant pour les canaux potassiques ou sodiques sont en cours de démembrement.


			■   Alport


			Le syndrome d’Alport est une pathologie héréditaire affectant le collagène de type IV des membranes basales, en particulier celles des glomérules. Elle se traduit par une hématurie débutant dans l’enfance puis souvent une surdité à l’âge scolaire et enfin une insuffisance rénale terminale entre 20 et 25 ans. La progression de la maladie rénale est plus grave chez les hommes. L’évolution de la maladie est variable chez les femmes ; la pathologie étant liée à l’X, seules quelques-unes d’entre elles sont gravement atteintes : l’allèle normal sur l’autre chromosome X compense partiellement l’anomalie génétique.
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			■   Ambiguïté sexuelle


			Malformation congénitale des organes sexuels ne permettant pas, à la naissance, de préciser le sexe réel.


			■   Amblyopie


			Insuffisance unie ou bilatérale de certaines aptitudes visuelles, dont la reconnaissance des formes, entraînant chez l’enfant un trouble de la maturation du cortex visuel, irréversible en l’absence de traitement.


			■   Amniocentèse


			Ponction de l’utérus gravide pratiquée généralement entre la 15e et 20e semaine d’aménorrhée, dans le but de prélever du liquide amniotique pour analyse (caryotype). De moins en moins pratiquée depuis l’avènement du dépistage prénatal non invasif (DPNI).


			■   AME


			Aide médicale d’état. Aide sociale de l’état attribuée notamment à des réfugiés leur permettant de bénéficier des systèmes de santé hospitalier.


			■   A.M.M


			Autorisation de mise sur le marché. Tout médicament qui a subi les différentes phases d’expérimentation doit obtenir une A.M.M avant d’être utilisé en officine. Les indications d’utilisation sont précisées dans la notice fournie par le laboratoire qui mentionne les limites d’âges. Encore beaucoup de médicaments sont employés chez l’enfant hors A.M.M


			■   AMP


			Aide médicale à la procréation ou PMA : procréation médicale assistée. Techniques utilisées chez les couples stériles pour obtenir une grossesse


			■   ANAES


			Agence nationale d’accréditation et d’évaluation. Organisme public chargé de l’organisation (entre autres) des conférences de consensus et de l’accréditation des établissements de santé.


			■   Anakinira (Kinéret®)


			L’anakinira neutralise l’activité biologique de l’interleukine-1alpha (IL-1alpha) et de l’interleukine-1ß (IL-1ß) par inhibition compétitive de la liaison de l’IL-1 à son récepteur de type I (IL-1RI). Il est utilisé dans le traitement des syndromes périodiques associés à la cryopyrine (Cryopyrin-Associated Periodic Syndromes ou CAPS), chez les patients à partir de l’âge de 8 mois, notamment : syndrome chronique infantile neurologique, cutané et articulaire (CINCA), maladie systémique inflammatoire à début néonatal (NOMID), syndrome de Muckle-Wells (MWS), syndrome familial auto-inflammatoire au froid (FCAS). 


			■   Anaphylaxie


			Réaction allergique mettant en jeu le pronostic vital pouvant survenir chez un enfant lors de l’ingestion d’aliments allergisants (arachide…). Deux scores principaux permettent la classification en degré de gravité. Le traitement est l’injection d’adrénaline disponible sous forme de stylo (Anapen®, Epipen®, Jext®…).


			■   Anasarque foeto-placentaire


			Œdèmes généralisés, sous-cutanés et viscéraux survenants chez un fœtus et pouvant être à l’origine des décès. Se voit lors de malformations compressives ou en cas d’incompatibilité rhésus grave.


			■   Anémie de Fanconi


			Voir Fanconi


			■   Anencéphalie


			Absence d’encéphale. Malformation cérébrale létale.


			■   Angelman


			Syndrome héréditaire (délétion 15q12) caractérisé par un retard des acquisitions psychomotrices, des mouvements désordonnés, des rires immotivés, une épilepsie, une microcéphalie.
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			■   Angio-œdème


			L’angio-œdème se manifeste par des œdèmes circonscrits, blancs, non prurigineux, durant 48 à 72 heures et récidivant à une fréquence variable. Les œdèmes peuvent toucher les voies digestives. L’œdème laryngé peut mettre en jeu le pronostic vital avec un risque de décès de 25 % en l’absence de traitement approprié. Il peut être déclenché par des interventions dentaires. Les œdèmes du visage sont à haut risque d’atteinte laryngée. Il existe plusieurs types d’angio-œdème en fonction de la physiopathologie : angio-œdèmes histaminiques par dégranulation mastocytaire, angio-œdèmes auto-immuns et les angio-œdèmes idiopathiques. Les angio-œdèmes bradykiniques comprennent : Les angio-œdèmes héréditaires (type I : réduction de la concentration plasmatique et de l’activité du C1-INH, type II : réduction de l’activité du C1-INH et type III avec (a) ou sans (b) défaut du facteur XII) et les angio-œdèmes acquis par déficit en C1-INH (type 1 : utilisation excessive en raison de maladie lymphoproliférative ou d’autre maladie systémique et type 2 : auto-anticorps dirigés contre le C1-INH). Les angio-œdèmes induits par des inhibiteurs du système rénine-angiotensine-aldostérone (RAA) : IEC et ARA II sont plus rares et se voient essentiellement chez l’adulte.


			■   Angiome


			Dysplasie vasculaire regroupant un ensemble hétérogène de malformations de type : hémangiome superficiel et sous cutané, malformations capillaires (angiome plan, Naevus flammaeus, atteinte capillaro-veineuse, malformation artério-veineuse…) Concerne certaines angiodysplasies complexes comme le syndrome de Sturge-Weber (angiome du 1er rameau trigéminal + angiome leptoméningé ± glaucome), ou l’atteinte d’un membre (syndrome de Kippel-Trénaunay).
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			 Hémangiome caractéristique du nourrisson


			■   ANCA


			Antineutrophilic cytoplasmic antibody. En Français = Ac anti-cytoplasme des polynucléaires utilisés pour le diagnostic de maladies auto-immunes comme la granulomatose de Wegener, la péri-artérite noueuse, d’autres vascularites et les MICI.


			■   Anneau de Kayser-Fleischer


			Anneau vert visible à l’examen à la lampe à fente chez des patients porteurs d’une maladie de Wilson.
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			■   Anodontie


			Absence de dents


			■   Anorectale


			Malformation de degré divers allant de l’imperforation anale responsable d’un tableau d’occlusion néonatale à la fistule recto vaginale pouvant entraîner un diagnostic retardé.


			■   Anorexie mentale


			Pathologie psychiatrique redoutée chez l’adolescente. Se manifeste par une perte progressive de poids pouvant aller jusqu’à une dénutrition extrême, des conduites alimentaires déviantes (vomissements provoqués), une hyperactivité. Nécessite une prise en charge hospitalière, souvent de longue durée.


			■   Anthélix


			Terme utilisé en dysmorphologie pour désigner la saillie semi-circulaire de la face latérale de l’auricule située en arrière de la conque de l’oreille et en avant et au-dessus de l’hélix.


			■   APDS


			Activated PI3 Kinase Delta Syndrome (APDS) est une cause de déficit immunitaire de l’enfant responsable d’un tableau sévère marqué par la présence d’adénopathies médiastinales, d’infections respiratoires. Risque de survenue d’un lymphome.


			■   APEC


			Asymetric periflexural exanthem of childhood. Exanthème unilatéral thoracique de l’enfant : affection virale affectant les petits enfants caractéristiques par une éruption fine scarlatiniforme unilatérale et durant souvent plus de 3 semaines.


			■   Apert (syndrome)


			Voir synostose prématurée.
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			■   Apgar


			Score de vitalité établi à chaque naissance d’un enfant, dès la salle de travail. Inventé par Miss Virginia APGAR (professeur d’anesthésiologie) en 1949. Plus le score est haut (10) plus l’état de l’enfant est normal. (Fiche score)


			■   APLV


			Allergie aux protéines du lait de vache. Une des allergies alimentaires les plus fréquentes du nourrisson pouvant se manifester dès le sevrage de l’allaitement maternel par des réactions aiguës de type anaphylactique ou retardées de diagnostic plus difficile.


			■   APSO


			Atrésie pulmonaire à septum inter ventriculaire ouvert.


			■   Arantius


			Canal fœtal disparaissant à la naissance faisant communiquer la veine cave inférieure à la veine ombilicale.


			■   Arcs aortiques


			Ils entrent dans la constitution de l’appareil branchial. En tout 5 paires d’arcs aortiques se forment entre le sac aortique et les artères dorsales. Les 2 premiers régressent totalement. Les 3e, 4e, et 6e perdent leur disposition symétrique et donnent les vaisseaux du cou, sous-claviers, l’artère pulmonaire et le canal artériel. La perturbation de l’évolution normale des arcs aortiques au cours de la vie embryonnaire est à l’origine de malformations de la crosse aortique et de ses branches responsables d’une symptomatologie plus ou moins bruyante selon le type d’anomalie (double arc, artère sous clavière rétro-oesophagienne…).


			

				

					

					

				

				

					

							

							Arc aortique droit


						

							

							Double arc aortique
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			■   Archibald


			Signe radiologique décrit dans le syndrome de Turner au niveau des mains : la ligne joignant les têtes des 4e et 5e métacarpiens n’est plus tangente à celle du 3e en raison de la brièveté du 4e métacarpien.


			■   Arlequin


			Le syndrome du « fœtus arlequin » est un trouble de la kératinisation, caractérisé par une hyperkératose massive sillonnée de profondes crevasses. L’aspect fait penser à l’habit d’arlequin. Le décès survient dans les premières semaines de vie. La transmission est de type autosomique récessif. Un diagnostic anténatal est possible par examen d’une biopsie cutanée en microscopie électronique.
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			■   Arnold-Chiari


			Déplacement en direction caudale du bulbe rachidien et d’une partie du cervelet responsable d’une hydrocéphalie. Spina bifida fréquemment associé.


			■   ARS


			Agence régionale de santé. Fer de lance du système de régulation sanitaire en France.


			■   Arthogrypose


			Maladie congénitale caractérisée par des raideurs articulaires multiples, souvent symétriques, en flexion, évidentes, dès la naissance, non progressives, associées à une atrophie musculaire et une infiltration cutanée.


			■   ASE


			Aide sociale à l’enfance. Organisme public dépendant de la DASS contacté par les services de santé (hôpital, PMI…) pour surveiller des familles en situation sociale précaire et éviter des maltraitances ou des défauts de soins.


			■   ASI


			Amyotrophie spinale infantile ou SMA : spinal muscular atrophy : groupes de maladies neuromusculaires qui associent une dégénérescence des neurones moteurs de la corne antérieure de la moelle épinière avec déficit moteur proximal ou distal et une amyotrophie. 5 types différents selon la date d’apparition des symptômes et la progression de la maladie (type 0 : diagnostic anténatal, type 1 : diagnostic entre 0 et 6 mois, type 2 : diagnostic avant 18 mois, type 3 : diagnostic après 18 mois, type 4 : diagnostic après 30 ans). Localisation du gène en 5q 11.2-13.3 (gène SMN).


			www.orpha.net


			■   ASMR


			Amélioration du service médical rendu. Terme utilisé par la commission de transparence (comité du médicament) qui permet de situer un principe actif ayant reçu l’A.M.M par rapport aux autres médicaments. Elle est évaluée en 5 niveaux de 1 amélioration majeure à 5 : aucune amélioration.


			■   Astier


			Classification des réactions allergiques utilisée surtout pour les réactions aux allergènes alimentaires. Voire score anaphylactique (fiche score).


			■   Ataxie télangiectasie (syndrome de Louis Bar)


			Maladie récessive autosomique associant un déficit immunitaire mixte grave, portant essentiellement sur l’immunité humorale (hypo IgA, IgG, IgE), à une ataxie cérébelleuse progressive et des télangiectasies cutanéo-muqueuses, Le gène responsable est localisé en 8q21.
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			■   Atopie


			C’est un concept associant des facteurs génétiques à une sensibilisation progressive du patient à des substances naturelles de l’environnement (atmosphériques, domestiques, alimentaires, professionnelles). Elle entraîne l’apparition de manifestations respiratoires (asthme, rhinite), cutanées (eczéma, urticaire), digestives (allergie alimentaire), ophtalmologiques (conjonctivites).


			■   Atrésie de l’œsophage


			Malformation congénitale survenant durant le développement embryonnaire et responsable d’une rupture de continuité de l’œsophage associée ou non à une fistule trachéale. On distingue différentes formes en fonction de l’existence ou non d’une fistule trachéale.
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			Différentes formes d’atrésie de l’œsophage selon l’existence ou non d’une fistule trachéale


			■   Atrésie des choanes


			Les choanes sont le conduit reliant les fosses nasales ou pharynx. Une réduction de calibre congénital ou l’absence de canal entraîne une détresse respiratoire dès la naissance, car le nouveau-né respire essentiellement par le nez. Les signes évocateurs sont une dyspnée inspiratoire avec tirage sus sternal permanent.


			■   A.T.U


			Autorisation temporaire d’utilisation. Ce dit d’un médicament qui est fourni par un laboratoire avant sa commercialisation, ce qui limite ses indications à des cas précis et nécessite une demande sur un formulaire spécial, généralement, uniquement dans les pharmacies des centres hospitaliers.


			■   Audition


			Facteurs de risques de surdité chez l’enfant 


			

				

					

				

				

					

							

							Antécédents familiaux de surdité


						

					


					

							

							Malformation de la tête et du cou


						

					


					

							

							Administrations de substances oto-toxiques durant la grossesse


						

					


					

							

							Administrations de substances oto-toxiques durant la période néonatale
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			■   Autohaler


			Dispositif médical utilisé dans l’asthme par des enfants pour l’inhalation de bronchodilatateurs ou corticoïdes. Le médicament est délivré lorsque l’enfant réalise une inspiration profonde. Utilisable dès l’âge de 6 ans.


			■   Auscultation


			Une révision des termes employés pour décrire l’auscultation pulmonaire est proposée depuis 1999, au plan international. Elle reconnaît des bruits respiratoires normaux (ex murmure vésiculaire) et des bruits surajoutés ou adventices qui sont les sibilances (continus ou discontinus) et les crépitations ou crépitements (ex crépitants et sous crépitants). Le souffle tubaire est conservé…


			■   AVC


			Accident vasculaire cérébral. Accident aigu embolique ou hémorragique pouvant survenir dès la période néonatale où son diagnostic est parfois difficile.


			■   AVP


			Accident de la voie publique.
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