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Maladie rénale en prenatal

Indication de I’échographie Quels enjeu de

de référence I’échographie ?
Histoire familiale Description anatomique des reins
Reins d’aspect inhabituel Recherche d’anomalies associées

Evaluation du pronostic

+/- Avis géenétique, urologique et néphropédiatre

=» Information des parents sur le diagnostic et le pronostic




Maladie rénale en prenatal

1. Suspicion d’uropathie (dilatation des bassinets)

Description anatomique précise de I’anatomie de I’arbre urinaire

Taille et position des reins (longueur = 1,1 * AG)

Aspect du parenchyme (haute fréquence) :

- Echostructure/foie

Uretéere

- Différenciation

- Epaisseur
- kystes ? 4 Vessie
. \ N
Bassinets et ureteres Ouverture par laquelle

Uretre passe l'uretere

Signes indirects d’altération de la fonction rénale : oligoamnios...



Maladie rénale en prenatal

1. Suspicion de néphropathie (reins d’échostructure anormale)

Taille des reins (longueur = 1,1 * AG)

Aspect du parenchyme (haute fréequence) :
- Echostructure/foie
- Différenciation

- kystes ?

Recherche d’anomalies associées
Biométrie foetale
Morphologie feetale

- Structures cérébrales : fosse postérieure

- Extrémités (polydactylie ?)



QUELQUES NOTIONS DE GENETIQUE

CHAQUE PERSONNE

est formée de

MILLIARDS
de cellules

Dans chaque cellule,
il y a un noyau qui contient
nos chromosomes.

Cellule
Noyau &
1
Chromosome
\ ‘ ‘ ggence dela
Y= || Diomédecine
ADN .

Du don a la vie.
Agence relevant du ministére de la Santé



QUELQUES NOTIONS DE GENETIQUE

22 PAIRES DE
CHROMOSOMES
AUTOSOMES

1 paire DE
CHROMOSOMES
H SEXUELS

.
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Cople du géne
Issu du pére

N | w9 agencede]l.
Cople du géne ’7 [

W Ay Issude lameére Du don a la vie.

Agence relevant du ministére de la Santé



QUELQUES NOTIONS DE GENETIQUE

Nos 23 paires de chromosomes sont composées
par I’ADN : ce filament en forme de double hélice

porte les génes.
Un géne est donc une fraction de I’ADN.

L'ADN est composé de 4 éléments chimiques qui
constituent le code de notre patrimoine génétique.
Ce code est composé des 4 éléments suivants :

A (adénine), T (thymine), C (cytosine), G (guanine).

ATOCGQG

2 O OOO GENES |

% || Diomédecine

Du don a la vie.
Agence relevant du ministére de la Santé



QUELQUES NOTIONS DE GENETIQUE
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LES MODES DE TRANSMISSION

TRANSMISSION
DOMINANTE

« || suffit d'étre porteur d'une copie
du gére muté pour étrs malade.

* Une personne malade a un risque

de 1/2 de transmettre sa maladie
a chaque grossesse.

EXEMPLE

ADPKD
Sd REIN
COLOBOME
Sd REIN DIABETE




LES MODES

DE TRANSMISSION

TRANSMISSION
RECESSIVE

‘ Cop e mutée

Copie non M
mutée .

* S1 un2 personne n‘a cu’'une seule
copiec mutee, clle ne développe pas

la maladie et est dite «porteuse saine».

« Si les deux parents sont porteurs
sains, le risque d'avoir un enfant
malade (qui hérite de 2 copies mutdes)

est de 1/4, a chaque grossesse.

EXEMPLE

ARPKD
Sd de Bardet Biedl|

00d
v v

Enfant non
malade et
porteur sain

Enfant
non porteuJr
du géne
muté

Enfant non
malade et
porteur sain

Enfant
malade




LES MODES DE TRANSMISSION

TRANSMISSION
LIEE AU CHROMOSOME X '

o

+ Seuls les gar¢ons peuvent étre
malades.

* Si la meére est porteuse
d’'un chromosome X mute, le risque
d’avoir & chaque grossesse un enfant

atteint est de 1/2 pour les garcons

et de 0 pour les filles.

Sd d'Alport lié a I'X : ﬂ 0 0

¢ W W W

Gargon Fille Gargon Fille non
non malade non malade malade malade et
parteur sain




UN DIAGNOSTIC ETIOLOGIQUE, COMMENT ¢




MECANISMES DES MALADIES GENETIQUES

D’'apres Dr P. Saugier Veber




MALADIES CHROMOSOMIQUES

TN,
I\
AW ih
. l,.!i g o8
JC 2340
i M
o5 55 P

e
=SEry

Cay X3

e
Lz

- st

R ©
- e
s

¥

Vapya
B

ok wl
% g

o3
/¥

Caryotype

FISH

ey 7 T
: x _ (7 %% )
(s > (i RS AR
’;& ’ 7": Y ! VS
fluorescin rhodamin

AD’.\J labeled ADN\fbeled ADN A,DNA
patient témoin

< =

i - o

q e Ceoe

ADN array
1probe / spot)

Hybridized ADN

with probes ©
Red : ADN losses o -
Green : ADN gain o
Orange : balanced ADN o

X: log, Ratios
+1

i

CGH Analytics software

A
/. \

Y: Chromosome location

Chromosome 22

Délétion 22q11.2

CGH array (Hybridation génomique comparative sur

puce)




MALADIES GENIQUES

Panels de genes (CAKUT, Reins hyperéchogenes...)

Séquencage de I'exome

Et bientot en anténatal

Variation de séquence
Fautes d’orthographe

.

Séqguencage du génome postnatal
Q WT- CAG.TTC.CTA.GCA.GIC.

% WK —. Mut- CAG.T CC.TAG.CAG.TC
&

g

WW&‘WU 11% %



MALADIES GENIQUES

Panels de genes (CAKUT, Reins hyperéchogenes

= Séguencage de I'exome

1 CTCCTTGGTT CAAGTAATTC TCCTGCCTCA GACTCCAGAG TAGCTGGGAT TACAGGCGCC

b
Resuliai 61 CGCCACCACG CCCAGCTAAT TTTTTGTATT TTTAATAGAG ATGGGGTTTC ATCATGTTGG

121 CCAGGCTGGT CTCGAACTCC TGACCTCAGG TGATCCACCT GCCTCAGCCT CCCAAAGTGC
181 TGGGATTACA GGAGTCAGCC ACCGCACCCA GCCCCAACTA ATTTTTGTAT TTGAGTAGAG

P
de sequen?age 241 ACAGGGTTTT ACCATGTTGG CCAGGCTGGT CTAAAACTCT TCACCTCAGG TGATCCACCC

Séquencage du génome postnatal

Et bientdt en anténatal

Risque de données incidentes

Risque de difficultés d'interprétation

Information préalable des parents
+++
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Eliminer une uropathie obstructive (1) }4

'

ATCD familiaux : maladie kystique

familiale, diabéte, acide urique...

Evaluation échographique + IRM feetale (2)
Talille des reins ?
HE corticale, médullaire ou globale ?

DCM ?

REINS HYPERECHOGENES DE DIAGNOSTIC ANTENATAL

I PAS

A
PAS

Caryotype si anomalies

; g EN PEDIATRIE
Echographies parents/grands-parents (:»J‘ Kystes (localisation, nombre, taille) ? 1 %x;ra-r;nales, a discuter
Quantité de LA ? ns les autres cas (4)
Atteintes extra-rénales ?
| | 1
[Anomalies rénales isolées en anténatal ( 5)] [ Anomalies extraténales +/- associées en anténatal (6) ]
y
/ Polykystose rénale \ Variations pathog‘eneh / Polykystose rénale \ / Syndrome Syndrome \ /" Autres atteintes / Anomalies / Autres étiologies (7)\
autosomique dominante (5a) du géne HNF1B (5b) autosomique récessive (5c) de Bardet-Biedl (6a) de Meckel-Gruber (6b) syndromiques (6c) chromosomiques (6d) ol
Reins modérément Reins hyperéchogénes, Tis i railbie Gice whs Gros reins Syndrome de Beckwith- Trisomies 13, 18, 21 : Maladies métaboliques
augmentss de taille, de taille normale HEm e’dullgim (ou I' pale) sichonalnie. dhaitog hyperéchogénes, absence || Wiedemann, d'lvemark Omphalocéle, SNC
HE corticale, (parfois augmentée), el egrsion d d‘ ":DG cM o9 b I'e & de DCM, possibles kystes, | | type ll, de Jarcho-Levin, polydactylie, Thrombose veines rénales
DCM accentuée, avec ou sans DCM, 39 DCM rgwk}s 166 L;qm lysios, oligoamnios, de Beemer, malformations cérébrales Dysgénésie tubulaire
possible kystes corticaux, possible kystes B Més’a d.sm o | peieo M: taxiale | | @Mcéphalocéle occipitale, Sclérose tubéreuse (holoprosencéphalie) Variants SLC34A1
\ LA normal /\com'caux,LAnormal/k - » 019 "/\ o

\

/

\ polydactylie J

\ de Bourneville... /

Qénitales, candiaqueSy

\ HE transitoire
=

NB : les caractéristiques échographiques citées
sont les plus typiques de chaque pathologie

Critéres de gravité :
discuter
interruption de grossesse

Y

CPDPN : obstétriciens, radiologues,
généticiens, néonatologues
et néphropédiatres (8)

Echographies répétées +
IRM feetale :

Evolutivité des lésions ?

Planification de la naissance

et suivi néphrologique

CPDPN : Centre pluridisciplinaire

de diagnostic prénatal

DCM : Différenciation corticomédullaire
HE : Hyperéchogénicité

LA : Liquide amniotique

SNC : Syndrome néphrotique congénital
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Eliminer une uropathie obstructive (1) }4

'

ATCD familiaux : maladie kystique

familiale, diabéte, acide urique...

Evaluation échographique + IRM feetale (2)
Talille des reins ?
HE corticale, médullaire ou globale ?

DCM ?

REINS HYPERECHOGENES DE DIAGNOSTIC ANTENATAL

I PAS

A
PAS

Caryotype si anomalies

; g EN PEDIATRIE
Echographies parents/grands-parents (:»J‘ Kystes (localisation, nombre, taille) ? i e:ﬁra-r;nales, a discuter
Quantité de LA ? ns les autres cas (4)
Atteintes extra-rénales ?
| | 1
[Anomalies rénales isolées en anténatal (5) [ Anomalies extrarénales +/- associées en anténatal (6) ]
Pane CGH array + exome
/ Polykystose rénale \ Variations pathog‘ean\ / Polykystose rénale \ / Syndrome Syndrome \ /" Autres atteintes / Anomalies / Autres étiologies (7)\
autosomique dominante (5a) du géne HNF1B (5b) autosomique récessive (5c) de Bardet-Biedl (6a) de Meckel-Gruber (6b) syndromiques (6c) chromosomiques (6d) 9
Reins modérément Reins hyperéchogénes, Tis i railbie Gice whs Gros reins Syndrome de Beckwith- Trisomies 13, 18, 21 : Maladies métaboliques
augmentss de taille, de taille normale HEm e’dullagire (ou I' pale) sichonalnie. dhaitog hyperéchogénes, absence || Wiedemann, d'lvemark Omphalocéle, SNC
HE corticale, (parfois augmentée), el egrsion d d‘ uest cM o9 b I'e & de DCM, possibles kystes, | | type ll, de Jarcho-Levin, polydactylie, Thrombose veines rénales
DCM accentuée, avec ou sans DCM, 3 DCM it 166 L:Aposs;bles lysios, oligoamnios, de Beemer, malformations cérébrales Dysgénésie tubulaire
possible kystes corticaux, possible kystes meg Més’ao’f.s o’g’,‘;, it L el ,y‘g’ axiale || €nodphalocéle occipitale, Sclérose tubéreuse (holoprosencéphalie) Variants SLC34A1
\ LA normal / \corricaux,LAnormal/ k - » 019 / \ o

\

/

\ polydactylie J

\ de Bourneville... /

Qénitales, cardiaqueSy

\ HE transitoire
=

NB : les caractéristiques échographiques citées
sont les plus typiques de chaque pathologie

Critéres de gravité :
discuter
interruption de grossesse

Y

CPDPN : obstétriciens, radiologues,
généticiens, néonatologues
et néphropédiatres (8)

Echographies répétées +
IRM feetale :

Evolutivité des lésions ?

Planification de la naissance

et suivi néphrologique

CPDPN : Centre pluridisciplinaire

de diagnostic prénatal

DCM : Différenciation corticomédullaire
HE : Hyperéchogénicité

LA : Liquide amniotique

SNC : Syndrome néphrotique congénital



PANEL REINS HYPERECHOGENES

Polykystose rénale autosomigue récessive

Polykystose rénale autosomigue dominante

Syndrome Meckel-like associé & NPHP3

Syndrome de Senior-L oken

Syndrome de Bardet-Bied|

Hypomagnésémie primaire autosomigue dominante avec
hypocalciurie

Polykystose rénale autosomique dominante type 1 avec sclérose
tubéreuse

Néphropathie tubulo-interstitielle autosomique dominante associée
a HNF1B

Néphronophtise tardive

Néphronophtise infantile

Néphronophtise juvénile

Dysplasie rénale multikystigue unilatérale

Dysplasie rénale multikystique bilatérale

Rachitisme hypophosphatémique héréditaire avec hypercalciurie

Syndrome de Joubert avec atteinte rénale

Dysplasie réno-hépato-pancréatique

Hypercalcémie infantile autosomique récessive




ORIENTATION DES ANALYSES

Anomalies rénales isolées Anomalies extra-renales
Ou variation familiale connue ASSOCIEeS
Examens ciblés Analyses pangénomiques :
Panel de genes CGH array

Exome foetal

| T~

Pas de diagnostic
Diagnostic Poursuite des
Adaptation du suivi explorations apres la
naissance ou I'IMG



UN DIAGNOSTIC GENETIQUE, POURQUOI ¢

DURANT LA GROSSESSE

Aider a préciser le pronostic rénal et global
Ameéliorer la prise en charge néonatale si possible

APRES LA GROSSESSE

Conseil génétique
Dépistage des apparentés




UN DIAGNOSTIC ETIOLOGIQUE , QUAND ¢

= Risque lié au geste invasif
= Fonction du moment du diagnostic

= Question du pronostic / interruption médicale de grossesse

= Discussion avec le couple +++



Pathologie rénale en prénatal

/ \

Versant urologique Versant néphrologique
Dysplasie renale obstructive — Reins échogenes
Ou dysplasie rénale multi kystique l
Histoire familiale
e NG
Oul NON
o ™~
Isolée Syndrome

polymalformatif

\ /

Examens complémentaires



Pathologie renale en préenatal

/ \

Versant urologique Versant néphrologique
Dysplasie renale obstructive — Reins échogenes
Ou dysplasie rénale multi kystique l
Histoire familiale
/ N
Oul NON
/ ™~
Isolée Syndrome

polymalformatif

\ /

Examens complémentaires



1. Dysplasie obstructive

Dysplasie rénale obstructive : les signes echographiques

Forme unilatérale
=>» Avis uro et néphro en post natal

Syndrome de jonction compliqué d’un
urinome

Reins échogene, peu différentié Rein normal
Petite taille
K sous corticaux (haute fréquence)




1. Dysplasie obstructive

Dysplasie rénale obstructive : les signes échographiques

Dilatation bilatérale des bassinets , parenchyme
aminci Vessie épaisse , récessus sous vésical dilaté

Forme bilatérale et précoce de VUP
Décision IMG devant le risque de réduction néphronique et de
dysfonction vésicale




1. Dysplasie obstructive
34 SA

1 D 16.8mm
2 D11.2mm

PERMICTIONNEL 3
VUP avec liquide amniotique conserveé
Avis urologique , naissance au CHU pour résection des valves.
Suivi néphrologique régulier




1. Dysplasie obstructive

34 SA, dilatation pyeélocalicielle bilatérale et oligoamnios

S
2D 94mm

Parenchyme échogeéne, différentié, pas de microkystes

PSF avec dosage de la Beta 2 microglobuline : normale
Forme bilatérale : pronostic difficile a déterminer +++

Post natal

Diminution de taille des bassinets a 10 mm a 7 mois

Scintigraphie : retard de vidange a droite, pas d’indication chirurgicale
Fonction rénale normale




2. Dysplasie kystique

Moélle basse Malformation ano rectale

Dysplasie multikystique et rein contro latéral normal : avis uronéphro en post natal
Attention aux anomalies associées




ORIENTATION DES ANALYSES

Anorpq!les reng!es isolees Anomalies exira-rénales associees
Ou variation familiale connue

l l

Examens ciblés Analyses pangénomiques :

Panel de genes CGH array
Exome foetal

=

i . Pas de diagnostic
Diagnostic VACTERL 2

Aeeliplaiion e sLiv Surveillance + Poursuite des
explorations apres la naissance ¢



Pathologie renale en préenatal

/ \

Versant urologique Versant néphrologique
Dysplasie renale obstructive — Reins échogenes
Ou dysplasie rénale multi kystique l
Histoire familiale
/ N
Oul NON
/ ™~
Isolée Syndrome

polymalformatif

\ /

Examens complémentaires



3. Reins échogenes isoles

REIN DRT SURR DRTE

1 D 43.04mm

Doppler couleur pour rechercher une thrombose de veines rénales (hémorragie surrénalienne associée fréquemment)
Calcifications des arteres interlobaires




3. Reins échogenes isoles

Omb-Syst. 41.62cm/:
Omb-Diasto. -7.52ct
Omb-S/D

Omb IP

Omb IR

Omb-TAmax -17.82¢
Omb FC

Thrombose v rénales et VCI et hemorragie surrénalienne gauche
Reins de taille normale

Phase tardive car diastole a rénale + réseau vx collatéral, calcifications intra rénales et VCI calcifiée
Liquide amniotique normal

Avis néphro (Dr Louillet): pronostic favorable concernant la fonction rénale, mais ces thromboses sont révélatrices dans
1/3 des cas de thrombophilie chez I'enfant




Pathologie renale en préenatal

/ \

Versant urologique Versant néphrologique
Dysplasie renale obstructive Reins échogenes
Ou dysplasie rénale multi kystique l
Histoire familiale
/ N
Oul NON
/ ™~
Isolée Syndrome

polymalformatif

\ /

Examens complémentaires



3. Reins échogenes isoles

28 SA
Reins trop
bien visibles

ReinGL

14 18 22 26 30 34 38 42

4 18 22 26 30 34 38 42
semaines d'amenarrhée

sermaines d'aménorrhée

Reins 90¢ Pe hyperéchogénes (trop bonne différentiation cortico médullaire), pas d’anomalie associée, LA normal

Echo des parents + cs généetique
Diagnostic le plus probable : suspicion de polykystose dominante




ORIENTATION DES ANALYSES

Anorpa!les reng!es isolees Anomalies exira-rénales associees
Ou variation familiale connue

l l

Examens ciblés Analyses pangénomiques :
Panel de génes « reins kystiques » CGH array
apres la naissance Exome foetal
Diagnostic Pas de diagnostic (VSI)

Adaptatfion du suivi Poursuite de la surveillance



3. Reins échogenes isoles

Oligoamnios T3 = == - FF2/E2
37+5 - '

Reins de trés grande taille >> 90e Pe, pyramides échogénes
anamnios quasi complet



3. Reins échogenes isoles

8RD : 69 mm




3. Reins échogenes isoles

Evolution vers anamnios
Vu apres la naissance
Diagnostic postnatal de ARPKD

Conseil génétique
Dépistage du frere ainé



3. Reins échogenes isoles

Léo, plusieurs épisodes de pyelonéphrite

Reins échogenes
Reflux et syndrome de jonction a gauche




3. Reins échogenes isoles

1 D32.11mm
2 D 29.66mm

Parenchyme échogéne

Pyélectasie unilatérale




Troubles neurclogiques :
troubles du spectre autistique
et troubles cognitifs

Pancréas :

- Hypoplasie du pancréas

- Diabéte

- Insuffisance pancréatique
exocrine

- Kystes et calcifications
pancréatiques

Anomalies du trectusgénital ;

- Anomalies morphologiques
utérines et vaginales chezla
femme

- Anomalies des voies genitales
et anomalies du
spermogramme chez 'homme

MUTATIONS / DELETIONS HNFIbeta

Anomalies hépatiques :
- Augmentation
asymptomatique des
enzymes hépatiques
Cholestase

Anomalies
morphologiques rénzles :
- Reins hyperéchogénes
anténataux

- Kystes rénaux

- Rein unique

- Hypoplasie rénale

- Autres anomalies du
spectre CAKUT

- Insuffisance Rénale
Chronique

- Kypokaliémie

- Hypomagnésémie

- Hypocalciurie

- Tony-Debre-Fanconi

Anomalies fonctionnelles :

Hyperuricémie

/] |lgl— | etgoutteprécoce

PNDS Maladie liee a HNFI3

Cenftres de Réféerences Maladies Rénales rares sous I'égid

de la filiere ORKID / Mars 2020
D'apres Clissold et al., Nat Rev Nephrol. 2015



ORIENTATION DES ANALYSES

Anomalies rénales isolées Anomalies e>§’r,r0—rénoles
et hypothese diagnostique ossoclzlees
Examens ciblés Analyses pangénomiques :
Recherche de délétion HNFlbeta CGH array

Exome foetal

| T~

Diagnostic Pas de diagnostic
Adaptation du suivi Poursuite des
Conseil génétique explorations apres la

Dépistage des apparentes naissance ou I'|MG



3. Reins échogenes isoles

Longueur du rein

18 22 26 30 34 38 42
semaines d'aménorrhée

1D 294mm Chmy LS, ARTEN DG. GRars of 1l size” kianey and renal pehs Messurements. Prenst DIaga
2005, 23 a91-a57

Longueur du rein

0
14 18 22 30 34 38 42
1 D 26.5mm semaines d'aménorrhée

Chily LS, Alman DG. Charis of fefal size- kidney and renal peluis measunements. Prenat Dilagn

Reins de petite taille hyperéchogenes, dédifférenciés
Microkystes sous corticaux




3. Reins échogenes isoles

Vu en consultation commune néphropédiatre + généticien : poursuite des examens apres la naissance
Panel reins hyperéchogenes postnatal negatif

Réévaluation en fonction de 1’évolution

Reins au 5¢e Pe




3. Reins échogenes isoles

Echo maman normale

Hypothese : néphropathie HFN1 b

Echo post natale + avis néphropédiatrique



3. Reins échogenes isoles

L46.6 mm
LOGIQ

Reins hyperéchogenes bien différencies, pyramides échogénes (néphrocalcinose)




ORIENTATION DES ANALYSES

Anomalies rénales isolées Anomalies e>§’r,r0-rénoles
et hypothése diagnostique OSSOTIeeS
Examens ciblés Analyses pangénomiques :
Recherche de mutation /délétion CGH array
HNFI1beta Exome foetal

j o |

. ) Pas de diagnostic
Diagnostic Poursuite de la surveillance et des explorations

Apparition d’'une hypercalciurie

Poursuite des explorations : 2éme panel (tubulopathies)
puis séquencgage de génome
Pas de diagnostica 5 ans



3. Reins échogenes
31 SA

Echo des parents
Cs génétique pour recherche en particulier HNF1 béta

Cs néphro ped apreés les résultats



Pathologie renale en préenatal

/ \

Versant urologique Versant néphrologique
Dysplasie renale obstructive Reins échogenes
Ou dysplasie rénale multi kystique l
Histoire familiale
/ N
Oul NON
/ ™~
Isolée Syndrome

polymalformatif

\ /

Examens complémentaires



3. Reins echogenes et anomalies associees

14 18 22 26 30 34 38 42
semaines d'aménorrhée

e

‘_;f"—/
-

- 1D54lmm 14 18 22 26 30 34 38 42
: semaines d'aménorrhée

Reins discretement échogenes peu différencies



3. Reins echogenes et anomalies associees

Age gestationnel (Echo)
(toutes les biométries sont en mm)

BIP 68,9

PC 251,8

DAT

PA 279,8

LF 49,8

Cerv. T 30,7

Cerv. AP

DOF

DIO int.

Os nez

Ep. nuque

DAAP

LH

Pied

BIP/DOF

PC/PA 0,900

BIP/LF 1,384

FC bpm

PFE Hadlock (BIP-PC-PA-FL) 1424 g
Hadlock Perc. de croissance >95e%

Percentile ajusté sur paramétres mat. (A. EGO) 99 o

K surrénaliens bilatéraux
Partiellement cloisonnés

1D 39.1mm

Syndrome de Beckwith-Wiedemann trés probable



SYNDROME DE WIEDEMANN-BECKWITH

Tissue Features

@ Q e/ Macroglossia
Multifocal/Bilateral
Wilms Tumors

Hyperinsulinism/
Severe Hypoglycemia

Omphalocele

Hemihypertrophy/
Hemihyperplasia/
Lateralized Overgrowth

Normal
o o) oo ﬁ e
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SYNDROME DE WIEDEMANN-BECKWITH

Wilms Tumors/ Macrosomia
Hepatoblastomas/ @

! 3 G Facial Nevus

Simplex

/O Q @ Umbilical Hernia

Neuroblastomas

Enlarged
Abdominal Organs

Ear Pits/Creases

Diastasis Recti




3. Reins echogenes et anomalies associees

~

1 D 30.9mn
2 D321mn

Reins de grande taille, échogénes , CPC bien visibles

Polydactylie Micropénis




SYNDROME DE BARDET-BIEDL

ol

BBS gene
mutation

HAND & FOOT
ABNORMALITIES

- extra finger or toes

REPRODUCTIVE
SYSTEM _

T \

malformations
- infertility

BRAIN

- intellectual impairment
- learning disorders
neurclogical difficulties

EYE

- visual defects
. aften blindness

KIDNEY
rmalformations of kidneys &

LAY urinary tract
- kidney cysts

OBESITY

- early onset of abesity

- increased hunger

- Insulin resistance

- high blood pressure
fatty liver disease

T~

I

SN KRRk
e OmO




= Risque de récurrence Y4 O chaque grossesse

= Possibilité de DPN / DPI pour les grossesses suivantes

Biopsie de trophoblaste 12-14 SA , ,
Diagnostic

préimplantatoire



3. Reins echogenes et anomalies associees

Reins de petite taille et oligpamnios

Biométries foetales

BIP 38,2 mm <1% Kiserud
DOF 61,8 mm Jeanty
PC 160,7 mm % Kiserud
PA 137.5 mm B% Kiserud
LF 26,5 mm <1% Kiserud
Calcul du poids feetal:
PFE 251 g % Kiserud
PFE par Hadlock (PC-PA-LF)
Téte/Face/Nuque Biométrie:

Images echographiques faisant évoquer une ciliopathie
Décision d’IMG
Remaniement chromosomique complexe ( translocation désequilibrée)




AUTRES CILIOPATHIES

Ciliopathy Cilia—centrosome Cell external Cilia—centrosome c'sl;a:::?:ed Disease
syndromes structures signals complex g g mechanisms
pathways
W ]

Photo-, mechano-,"h/ P Y

tl'ln:_ermo-. osmo-, [} a Cell external '.\ OPTICAL RESPIRATORY

olfactory, and slonals % Retinal . Pulmonary

— LM g degeneration (3, hypoplasia (2), FACML.
[ Kartagener ] [ Cilia axoneme —_—— \/ , 5), ocular bronchiectasis (1) Cranlofamgl
- T ) ‘._» abnormalities
Axonemal dyneins \‘coloboma © : (3.6,7)
Receptors SKELETAL
[ ADPKD ] [ Receptors Polydactyly (3, ENDOCRINE
v 6, 7), rib cage Obesity (3)
ARPKD Downstream | | ©6.7) CNS
signaling | | el
[ Jeune ] Cargo Wnt SgHH g'h v Occipital encephalocele (7),
Al yroters) {'C LIVElth KIDNEY molar tooth sign (6)
ongenital hepatic
\ v Cysts (17).

fibrosis (1, 2, 6, 7), MUéCULAR

Joubert Motor protein cysts (1,2, 7), ductal =
[—] plyaw ma'fo,;‘a“on a Interstitial fibrosis Hypertonia (6),
Planar cell 2.6.7) @7 ataxia (3, 6)
[Nephronophthisis) [Transition zone S polarity disturbed o et
_-=~""CARDIOVASCULAR REPRODUCTIVE
N _.-=""" Hypertension /' DEVELOPMENTAL ", Hypogonadism (3)

) .- ) ; ’

[ Meckel ] [ Basal body = (1), intracranial /  Intellectual
J BBS | Mutation: 22 aneurysm (1) /' disability (3, 6) .
l PACS1 |\1 to 12} Severe Mild congenital o
N - i heart defects
S 1 (3.7, o
“ @ ‘ \ pericardial
1 @i Acts during effusion (1) //
Mitotic spindle g0
(orientation) %’ § Morphog Maint 5
23
McConnachie et al, AJKD
[ Bardet-Bied| ] [ Centrosome
Severe, Mild,

early-onset | | late-onset




3. Reins echogenes et anomalies associees

ATCD hypoplasie rénale et colobome
Pere et grand mere greffés a I’age adulte
Suivi Dr Landthaler

-
-

REIN DRT

1 D15.5mm 1 D 15.3mm

REIN G

Reins de petite taille, oligpamnios et colobome




SYNDROME REIN COLOBOME

= Afteinte rénale
=  Hypoplasie rénale
= Hypodysplasie
= Reins multikystiques
=  CAKUT
= HSF
= |nsuffisance rénale
= Atteinte ophtalmologique
=  Dysplasie du nerf optique

= Anomalies rétiniennes

=  Malformations oculaires ( staphylome scléral, kyste du nerf optique, anomalie de Ia macula, anomalie du cristallin)

= Hyperuricémie, hyperamylasémie

= Gene PAX2

= Transmission autosomique dominante

DT.
e ke

o0

olnl T X Jule




Conclusion : CAT en cas d’anomalie rénale en échographie

Description précise des anomalies

Taille des reins
Echostructure, épaisseur, différentiation
Cavités excrétrices

\essie

Biométrie foetale

Importance du liquide amniotique

Histoire familiale

Echographie des parents

Anomalies associées : ciliopathies ++++



CONCLUSION

= Prise en charge pluridisciplinaire
= Challenge du diagnostic étiologique
= Challenge du pronostic

= Contexte parficulier de la grossesse



