La polykystose rénale
1- maladie autosomique dominante

2- atteinte rénale caractérisée par des gros reins avec présence de kystes = permet le diagnostic échographique
3- évolue en moyenne et de façon progressivement linéaire vers l’IRC terminale à l’âge de 50 – 55 ans

4- symptômes : HTA constante, lithiases, infections urinaires, hématurie macroscopique

5- atteinte extra-rénale à connaître : anévrisme des artères cérébrales avec risque de rupture – en pratique : réalisation d’une angio-IRM des troncs supra-aortiques chez tout patient porteur d’une PKR avec histoire familiale d’anévrisme intra-crânien

6- importance du dépistage et du traitement de l’HTA (< 130/85)
7- pas de traitement étiologique disponible (en attente de résultats sur les antagonistes des récepteurs V2 de l’ADH qui ralentiraient la croissance des kystes)

8- diagnostic anténatal possible (gène PKD1 et PKD2)

9- chez enfants de patient PKR, échographie après 20 ans pour rechercher les kystes ; si pas de kystes après 30 ans = pas de maladie

10- forme autosomique récessive = IRCT plus tôt vers 25 ans, atteinte hépatique constante (fibrose, dilatation des voies biliaires), 5 à 10 % des maladies kystiques rénales

Le syndrome d’Alport

1- transmission liée à l’X

2- anomalie d’un gène codant pour une chaîne du collagène

3- hématurie microscopique puis protéinurie puis IRC = dialyse entre 16 et 35 ans

4- surdité de perception associée

5- diagnostic possible par biopsie cutanée (anomalie du collagène)

6- pas de traitement

Traitement des anomalies phospho-calciques chez le patient IRC
1- très complexe

2- objectifs : Ca entre 2.1 et 2.4 , Ph < 1.78, Ph*Ca < 4.4, PTH entre 150 et 300 pg/ml (IRC sévère)

3- Traitements disponibles :
- carbonate de Ca : augmente Ca si donné en dehors des repas, diminue Ph si donné pendant les repas

- chélateur du phosphore (Rénagel) 

- Vitamine D active (Un Alfa ou Rocaltrol) : augmente l’absorption du Ca et Ph si per os, diminue la PTH si IV

- calcimimétiques (Mimpara) : se fixe sur les récepteurs au calcium de la parathyroïde et freine la sécrétion de la PTH

4- Combinaison des différents traitements afin d’atteindre les objectifs (pas à connaître)
