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>Les anomalies du développement rénal sont
fréquentes chez le feetus et correspondent a un
défaut des étapes de la néphrogenese. La plupart
d’entre elles ont une évolution favorable, mais la
gravité potentielle de certaines malformations
rend leur dépistage et leur prise en charge pré-
coce essentiels. Le dépistage de ces anomalies
repose sur I’échographie feetale. L'échographie
devra préciser le pronostic de Ianomalie en
recherchant des criteres de gravité, tels qu’une
atteinte rénale bilatérale, une altération de la
quantité de liquide amniotique, témoin d’une
altération de la fonction rénale feetale, ou encore
I’existence d’atteintes extra-rénales associées.
Dans les cas les plus séveres, une prise en charge
dans un centre pluridisciplinaire de diagnostic
prénatal (CPDPN) est indispensable. Les anoma-
lies du développement rénal peuvent étre isolées
ou s’inscrire dans le cadre d’un syndrome poly-
malformatif. Uapport de la génétique dans la
compréhension de ces anomalies est d’une aide
considérable. <

Si la plupart des anomalies du développement rénal
n’entrainent aucune conséquence clinique et n’en-
gagent pas le pronostic rénal, la gravité potentielle
de certaines malformations rend leur dépistage et
leur prise en charge précoce essentiels. Les malforma-
tions rénales sont la principale cause d’insuffisance
rénale chronique chez I'enfant. Le diagnostic se fait
fréquemment en période anténatale grdce aux progres
de P’échographie feetale et a son utilisation en rou-
tine. Les étiologies de ces malformations restent mal
connues mais la connaissance de ’embryologie feetale
et les progres de la recherche génétique permettent
d’expliquer, en partie, ces anomalies. On distingue
généralement les anomalies du développement rénal de

Vignette (© iStock).
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celles des voies urinaires mais, en raison de la complexité de "embryo-
logie rénale, notamment des effets inducteurs réciproques entre le
bourgeon urétéral et le blastéme métanéphrique!, on comprend qu’un
défaut d’un de ces composants peut affecter le développement global
de 'appareil urinaire et qu’une anomalie du développement rénal est
souvent associée a des anomalies de la voie excrétrice. Ces anomalies
sont regroupées sous I'acronyme CAKUT (congenital anomalies of the
kideny and urinary tract). De méme, il n’est pas rare de trouver des
malformations associées aux anomalies du développement rénal,
notamment génitales. Nous aborderons, dans cette revue, les princi-
pales anomalies du développement rénal.

Les anomalies de nombre

Lagénésie rénale

'agénésie rénale peut-étre uni- ou bilatérale (Figure 1), isolée ou asso-
ciée a d’autres malformations (dans un quart des cas, elle sS’accompagne
de malformations génitales). €lle résulte de I’absence de développement
du bourgeon urétéral, ayant pour conséquence I’absence d’induction du
blasteme métanéphrique. Lorsqu’elle est bilatérale, I'agénésie rénale est
|étale. C’est une malformation rare qui touche une naissance sur 10 000.
Le diagnostic se fait par ’échographie feetale, au cours du deuxiéme tri-
mestre de grossesse, qui montre un oligo-amnios?, une absence de rein
(fosses lombaires libres), et une vessie non visualisable. 'anamnios? est
responsable d’une hypoplasie pulmonaire et des déformations feetales

! Structures néphrogeénes embryologiques dérivant du mésonéphros et du métanéphros. La formation du
rein définitif est due @ une interaction réciproque entre ces deux structures au cours de I’embryogenése.
Le bourgeon urétéral pénétre le blastéme métanéphrique pour donner le futur bassinet puis, au cours
des divisions cellulaires, les calices. Chaque branche calicielle issue du bourgeon est coiffée par du tissu
métanéphrique qui donnera naissance aux néphrons.

? L'oligo-amnios est une quantité de liquide amniotique insuffisante. anamnios est une absence de
liquide amniotique.
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Figure 1. Schéma des malformations rénales (d’uprés [20).

(facies et extrémités) réalisant la séquence de Potter’. Uagénésie rénale
unilatérale est beaucoup plus fréquente. Son incidence, difficile a éva-
luer, est estimée entre 1/500 a 1/1000 naissances. Elle concerne le plus
souvent le rein gauche chez le garcon. Le diagnostic se fait en général
sur I’échographie feetale, mais la découverte d’un rein unique peut se
faire en post-natal, de maniere fortuite, puisque cette malformation
est le plus souvent asymptomatique. Avant d’affirmer le diagnostic, il
est nécessaire de rechercher un rein en position ectopique® ou un rein
hypo-dysplasique. De plus, ’échographie recherchera une malformation
génitale ou urologique qui peut lui étre associée, et une hypertrophie
compensatrice du rein controlatéral. La réalisation d’une cystographie
rétrograde® en postnatal, pour éliminer un reflux vésico-urétéral, n’est
pas systématique et dépendra de la survenue d’épisode infectieux
(Figure 2). €n Iabsence d’anomalies associées, le pronostic rénal n’est
pas engagé. On préconise une surveillance réguliere de la tension arté-
rielle et de la protéinurie, qui peuvent apparaitre a long terme, ainsi que
la surveillance de la croissance du rein unique, par échographie durant
I’enfance. Plus rarement, I’agénésie rénale unilatérale s’intégre dans un
syndrome polymalformatif, et le pronostic général peut alors étre dif-
férent. €n anténatal, si le rein controlatéral est normal, s’il n’existe pas
d’atteintes extra-rénales ou d’antécédents familiaux particuliers, on ne
réalisera pas d’examen génétique.

¥ Série de malformations caractéristiques du nouveau-né a la suite d’un amnios : faciés typique et
malformations des quatre membres.

* Le rein est ectopique lorsqu’il n’est pas situé dans la fosse lombaire.

5 Le principe de la cystographie rétrograde est de remplir la vessie avec un produit de contraste puis
d’étudier la vidange de la vessie et "aspect de I'urétre.
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Figure 2. Rein unique droit avec duplication rénale, associé a
systeme double et reflux urétéro-vésical. A et B. échographie a
deux mois de vie : rein droit avec dilatation des cavités pyélo-
calicielles supérieures et inférieures. Loge rénale gauche vide.
C. Cystographie rétrograde réalisée six mois aprés un premier
épisode de pyélonéphrite aigué : reflux vésico-urétéral dans
les éléments supérieur et inférieur d’un systeme double du rein
droit de grade Il dans I’élément supérieur et de grade Il dans
I’élément inférieur, avec visibilité des deux ureteres jusqu’en
arriere de la vessie (© crédit photo P. Petit. Service de radiolo-

gie pédiatrique. AP-HM Timone Enfants, Marseille).

La duplication rénale

Cette pathologie est due a une duplication prématu-
rée du bourgeon urétéral avant sa pénétration dans le
blasteme métanéphrique. Si les duplications des voies
urinaires sont fréquentes, la duplication du rein reste
exceptionnelle. Il s’agit d’un rein surnuméraire indépen-
dant ayant sa propre vascularisation et une voie excré-
trice individuelle. Isolée, elle "’entraine aucune consé-
quence clinique. €n cas de systeme double collecteur,



I’uretére qui draine le pdle supérieur du rein (souvent dysplasique)
est fréquemment dilaté. Il peut s’implanter de maniére ectopique a
la face postérieure de la vessie. Une urétérocéle® peut étre associée
(Figure 2).

Les ectopies rénales

Lectopie rénale est liée a une anomalie de migration lors de I’embryo-
genése. Elle peut étre haute, basse ou croisée mais rarement bilatérale
(Figure 1). €lle n’engage pas le pronostic rénal lorsqu’elle est isolée.
Des anomalies urologiques peuvent y étre associées, principalement
un reflux vésico-urétéral. Uectopie rénale peut étre basse: le plus
souvent, il s’agit d’un rein pelvien: I’échographie rénale retrouve un
rein dans la région pelvienne, de taille réduite mais normalement
fonctionnel. On pourra rechercher I'existence d’une obstruction de
la jonction pyélo-urétérale ainsi qu’un reflux vésico-urétéral, qui
lui sont fréquemment associés (Figure 3). 'ectopie rénale haute est
beaucoup plus rare et touche préférentiellement le rein gauche chez
le garcon. Elle est due a une migration excessive du rein en position
sous-diaphragmatique ou intra-diaphragmatique. Le diagnostic de
certitude se fait sur I’échographie, qui doit éliminer une ascension
d’un rein normal secondaire a une agénésie diaphragmatique ou post-
traumatique. Enfin, on parle d’ectopie rénale croisée lorsque le rein et
Iuretére croisent la ligne médiane alors que Porifice urétéro-vésical
reste en position normale. Les reins, qui se retrouvent du méme c6té,
peuvent fusionner leur parenchyme (Figure 4). Uincidence de "ectopie
rénale croisée est de 1/7 000 naissances, et elle est asymptomatique
dans la plupart des cas. Cependant, elle est fréquemment associée a
des malformations urogénitales et squelettiques.

Les anomalies de rotation

Il s’agit d’anomalies fréquentes qui peuvent €tre unies ou bilaté-
rales. On parle de mal rotation lorsque la jonction pyélo-urétérale est
orientée en antérieur (absence de rotation), en postérieur (excés de
rotation) ou en externe (rotation inverse) (Figure 1). La mal rotation
antérieure est la plus fréquente, le diagnostic se fait sur la cystogra-
phie rétrograde qui montre un bassinet agrandi et déformé se proje-
tant de face sur les groupes caliciels. Le rein et les voies excrétrices
sont anatomiquement normaux, mais il n’est pas rare de retrouver une
anomalie de la jonction pyélo-urétérale, une ectopie rénale ou une
anomalie de fusion.

Les anomalies de fusion (symphyses rénales)

Vers la 8¢ semaine du développement embryonnaire, les reins migrent
en position lombaire et subissent une rotation. Pendant cette phase,
les blastémes métanéphriques' sont trés proches dans I’espace et une

anomalie survenant a ce stade peut entrainer une absence de sépara-
tion et créer ainsi un isthme parenchymateux ou fibreux entre les deux

¢ Dilatation pseudo-kystique de la portion terminale de | uretére.
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Figure 3. Rein pelvien avec reflux vésico-urétéral. Cystographie
rétrograde montrant un reflux urétéro-pyélocaliciel passif de
grade IV dans un rein pelvien gauche. Dilatation de 'uretere,
du pyélon et des fonds caliciels. Vessie en réplétion complete
aux parois régulieres (© crédit photo P. Petit. Service de radio-

logie pédiatrique. AP-HM Timone Enfants, Marseille).

Figure 4. Ectopie rénale croisée avec fusion. £chographie
montrant une ectopie rénale croisée avec une fusion du rein
droit avec le pdle inférieur du rein gauche, rein « en Linversé »
(© crédit photo P. Petit. Service de radiologie pédiatrique.
AP-HM Timone Enfants, Marseille).
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Figure 5. Anomalie de fusion ; rein en fer a cheval. A. Aspect échographique de
rein en fer a cheval avec position basse de I’élément droit situé en position pel-
vienne médiane chez un enfant de deux ans. Aspect discretement asymétrique
de la taille des reins, sans dilatation pyélocalicielle. B. Echographie chez un
enfant de dix mois retrouvant des reins en fer a cheval reliés par un pont paren-
chymateux sur la ligne médiane pré-vertébrale (© crédit photo P. Petit. Service

de radiologie pédiatrique. AP-HM Timone Enfants, Marseille).

reins (Figure 1). Uanomalie de fusion la plus fréquente est le rein en fer
a cheval. Son incidence est de 1/600 a 1/500 naissances. Les reins sont
fusionnés sur la ligne médiane en avant du rachis, le plus souvent par
leurs poles inférieurs. L'isthme est situé en dessous de I"artere mésen-
térique inférieure, ce qui empéche la migration caudale compléte des
reins. Les reins en fer a cheval sont donc situés plus bas que les reins
normaux. Les ureteres ont un trajet antérieur a Iisthme et ne sont
pas malformés (Figure 5). 1l est conseillé de réaliser une cystographie
rétrograde a la recherche d’un reflux vésico-urétéral, qui est présent
dans 50 % des cas. Dans 90 % des cas, les reins en fer a cheval sont
asymptomatiques, les 10 % restants peuvent se compliquer d’infec-
tions urinaires secondaires & un reflux, d’hématurie (sang dans 'urine)
ou de douleurs abdominales classiquement lors de I"hyper extension
du rachis. Uaugmentation de la fréquence de tumeurs rénales (ou
tumeurs de Wilms) reste trés controversée. Cette anomalie est souvent
isolée, mais elle peut s’intégrer dans un syndrome polymalformatif ou
dans le cadre d’anomalies chromosomiques (chromosome X avec le
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syndrome de Turner, trisomie 18). D’autres anomalies
de fusion sont possibles, comme le rein discoide (fusion
en galette des deux reins par leurs deux poles, réalisant
ainsi une masse parenchymateuse pelvienne, les deux
voies excrétrices restant cependant séparées) ou la
fusion hilaire (fusion parenchymateuse et des bassinets
qui peut étre partielle ou compléte, donnant naissance
a un uretere unique) (Figure 4). Cette malformation est
fréquemment associée a des anomalies génitales.

LChypoplasie rénale

U'hypoplasie rénale est une malformation congénitale fré-
quente, avec une incidence de 1/1000 naissances. Elle cor-
respond a une réduction du nombre de néphrons, le paren-
chyme rénal étant qualitativement normal. Au niveau
embryologique, elle résulte de I'arrét du développement
du blasteme métanéphrique dont I'induction par le bour-
geon urétéral s’arréterait entre la 14° et 20° semaine de la
vie feetale. Les étiologies de I'hypoplasie rénale restent
encore discutées, mais les anomalies génétiques jouent
un r6le important. Le diagnostic n’est pas toujours aisé en
anténatal, car la réduction du volume rénal est difficile
a détecter a I’échographie feetale, surtout si I’hypoplasie
est bilatérale en raison de la persistance d’une symétrie
entre les deux reins. Le diagnostic peut se faire aussi
pendant I’enfance, fortuitement sur une échographie. Lors
du diagnostic, il est indispensable d’éliminer un petit rein
atrophique secondaire a une affection acquise (comme
une pyélonéphrite aigué’). Classiquement, on distingue
deux formes d’hypoplasie rénale :

 L'hypoplasie oligo-méga-néphronique congénitale
bilatérale, qui se caractérise par une réduction du
nombre de néphrons et une augmentation de leur taille,
notamment au dépend des glomérules. L’évolution est
marquée par une phase initiale d’hyper-filtration glo-
mérulaire puis d’un déclin de la filtration glomérulaire
et une insuffisance rénale chronique secondaire a une
glomérulo-sclérose des néphrons restants.

- U'hypoplasie rénale simple, marquée par un rein pré-
sentant une taille réduite en raison d’une diminution
du nombre de néphrons, mais avec un parenchyme rénal
fonctionnel. U'atteinte est le plus souvent unilatérale
et la fonction rénale reste normale, surtout si le rein
controlatéral est intact. On retrouvera alors une hyper-
trophie compensatrice du rein controlatéral. Une cysto-
graphie rétrograde pourra étre réalisée a la recherche
d’un reflux vésico-urétéral qui lui est souvent associé.
C’est dans ce contexte que I’on peut retrouver des
lésions d’hypoplasie segmentaire (rein d’Ask-Upmark)

" Infection bactérienne urinaire qui touche les reins.



Figure 6. Dysplasie multikystique rénale (DMKR). A et B. Aspect échographique anténatal d’'une DMKR (crédit photo P. Petit. Service de radiologie

pédiatrique. AP-HM Timone Enfants, Marseille). C. Aspect histologique d’une DMKR (crédit photo B. Fremond, clinique chirurgicale infantile, CHU

de Rennes, Uropathies malformatives). D. £chographie post-natale d’une DMKR montrant des images kystiques liquidiennes non communicantes

séparées par des lames tissulaires échogénes fibreuses, sans parenchyme rénal reconnaissable (© crédit photo P. Petit. Service de radiologie

pédiatrique. AP-HM Timone Enfants, Marseille).

et que la part primitive ou secondaire de I’hypoplasie devient pro-
blématique. Une surveillance a long terme est conseillée car le risque
d’apparition d’une protéinurie, d’'une hypertension artérielle ou d’une
diminution du débit de filtration glomérulaire n’est pas nul.

La dysplasie rénale

La dysplasie rénale désigne les anomalies de I'architecture du tissu
rénal. Dysplasie rénale et hypoplasie rénale sont souvent associées :
on parle alors d’hypo-dysplasie rénale.

La dysplasie multikystique rénale (DMKR) est la forme de dysplasie
extréme, caractérisée par ’absence compléte de néphron. Au cours du
développement feetal, il existe un défaut de pénétration du bourgeon
urétéral au centre du blastéme métanéphrique associé a une différen-
ciation anormale du tissu néphrogéne, aboutissant a la formation de
kystes, @ une involution de parenchyme rénal et a la constitution de
tissu métaplasique et indifférencié (Figure 6). Ces anomalies seraient
la résultante d’une mauvaise interaction entre les deux structures
embryonnaires, mais I"hypothese d’une obstruction des voies uri-
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naires au niveau de la jonction pyélo-urétérale, ayant
pour conséquence une hyperpression rénale entrainant
une formation de kystes, ne peut pas étre totalement
exclue. Au niveau histologique, on trouve la présence
de tubes primitifs médullaires et des Tlots de carti-
lages métaplasiques. Latteinte peut-étre corticale ou
médullaire, totale ou segmentaire. Il faut différencier
la DMKR congénitale des autres formes de dysplasie
rénale secondaires a une uropathie obstructive sévére,
comme les valves de |'urétre postérieur.

La DMKR congénitale est le plus souvent unilatérale avec
un rein controlatéral normal. Elle est fréquente : son
incidence est de 1/5 000 naissances. Dans les cas les
plus graves, si ’anomalie est bilatérale avec une atteinte
majeure du parenchyme rénal, une interruption thérapeu-
tique de grossesse pourra étre proposée. La DMKR est fré-
quemment révélée par I’échographie feetale qui retrouve,
dans la région lombaire, des images kystiques liquidiennes
non communicantes (séparées par des lames tissulaires
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EYAL (SIX1, SIX5)

SALLL

TCF2/HNF1B

KAL1

WNT4

GATA3

GREBIL

PBX1

CREBBP

PEX1

NIPBL

Syndrome

Syndrome rein-colobome

rénal

Syndrome de Townes-Brocks

Syndrome des reins kystiques

et diabete

Syndrome de Kallmann

Syndrome de Rokitansky

Syndrome HDR (syndrome de

Barakat)

Syndrome de Rubinstein-

Taybi

Syndrome de Zellweger

Syndrome de cornelia de
Lange

Syndrome branchio-oto-

Phénotype rénal

Hypodysplasie rénale, RVU,
JPU

Hypodysplasie rénale,
agénésie rénale, anomalies
des voies urinaires

Hypodysplasie rénale,
agénésie rénale, anomalies
des voies urinaires

Hypodysplasie rénale, kystes
rénaux

Agénésie rénale, dysplasie
rénale

Agénésie rénale

Hypodysplasie rénale,
agénésie rénale, rein
kystique, RVU

Agénésie rénale,
hypodysplasie rénale,
anomalies des voies

urinaires

Hypoplasie rénale,
anomalies des voies
urinaires

Agénésie rénale, RVU

Dysplasie rénale, kystes

rénaux

Dysplasie rénale

Phénotype extrarénal

Colobome, hypoacousie

Anomalies de I'oreille
externe, surdité, anomalies
des arcs branchiaux

Imperforation anale,
anomalies de Ioreille
externe et des pouces,
surdité

Diabéte, malformations
génitales, hyperuricémie,
hypomagnésémie, cytolyse
hépatique, anomalies
neurocognitives

Anosmie, insuffisance
gonadotrope

Aplasie de 'utérus
et du vagin, malformations
vertébrales

Hypoparathyroidie, surdité
neurosensorielle

Malformations utérines,
squelettiques et des oreilles

Anomalies des oreilles

et des yeux, surdité, retard
de croisance

et de développement

Dysmorphie faciale, retard
de croissance

et de développement,
anomalies des extrémités

Atteinte hépatique, du
systeme nerveux central,
ophtalmologique et surdité,
anomalies craniofaciales

Dysmorphie faciale, RCIU,
anomalies des extrémités,
malformations cardiaques

OMIM

167409

113650 (608389,610896)

602218

137920

308700

277000

14255

617805

176310

600140

214100

122470

Tableau I. Exemples de génes impliqués dans les hypo-dysplasies et agénésies rénales (liste non exhaustive de génes et syndromes).
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Anomalie
R Syndrome
chromosomique

Trisomie 13 Syndrome de Patau

Délétion 17g13 Syndrome de Miller-Dieker

Agénésie rénale, hypoplasie rénale,

Phénotype rénal

Agénésie rénale

Agénésie rénale

Phénotype extrarénal

Holoprosencéphalie, fente labiale,

polydactylie, omphalocele

Lissencéphalie, agyrie, dysmorphie
faciale

Dysmorphie faciale, malformations
cardiaques, clinodactylie

RCIU, dolichocéphalie, dysmorphie
faciale, anomalies des membres,

malformations cardiaques

Petite taille, dysgénésie ovarienne,

Trisomie 21 Syndrome de Down Agénésie rénale
Trisomie 18 Syndrome d’E€dwards Agénésie rénale
45, X Syndrome de Turner

Délétion 22011 Syndrome velo-cardio-facial

anomalies des voies urinaires

Agénésie rénale, hypoplasie rénale

ptérygium colli, malformations

cardiaques

Dysmorphie faciale, malformations
cardiaques, hypoparathyroidie,
hypoplasie thymique

Tableau Il. Exemples d’anomalies chromosomiques impliquées dans les hypo-dysplasies et agénésies rénales.

échogenes fibreuses), sans parenchyme rénal reconnaissable. Curetére
est atrétique et les vaisseaux sont gréles. Il existe le plus souvent une
hypertrophie compensatrice du rein controlatéral. A la naissance, le
diagnostic doit étre confirmé par une échographie rénale (Figure 6).
On pourra compléter les explorations par une scintigraphie rénale au
DMSA (acide dimercaptosuccinique), ol I'on retrouve une absence de
fixation du traceur. La DMKR peut aussi étre révélée dans I’enfance de
maniere fortuite lors d’une échographie abdominale. Dans la plupart
des cas, Iévolution de la DMKR se fait spontanément vers I'involution
des kystes dans les trois premieres années de la vie et une hypertrophie
du rein controlatéral. Il n’y a pas de risque de dégénérescence du tissu
métaplasique. Dans de rares cas, la taille des kystes augmente et une
néphrectomie pourra étre discutée en cas de complications (compression,
douleur). Il faudra mettre en place des mesures de néphro-protection et
une surveillance au long court (mesure de la pression artérielle et dépis-
tage d’une protéinurie, étude de la fonction rénale, croissance rénale du
rein controlatéral) pour s’assurer de I’absence de complications. Dans 10
a 15 % des cas, il existe des anomalies du rein controlatéral et des voies
urinaires (hypo ou dysplasie rénale, anomalies de position ou de fusion,
reflux vésico-urétéral, anomalies urétérales) ou extra-rénale (malfor-
mations génitales principalement, cardiaques ou digestives) lorsqu’elles
s'intégrent dans un syndrome poly-malformatif.

Formes syndromiques d’hypo-dysplasie rénale
Une contribution importante des génes du développement rénal dans
I"apparition des hypo-dysplasies est reconnue depuis de nombreuses

années. Des atteintes extra-rénales variées sont associées a 'atteinte
rénale. On peut citer le géne PAX2 (paired box 2), responsable du syn-
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drome rein-colobome (hypo-dysplasie rénale associée a
un colobome du nerf optique ou une dysplasie papillaire),
le géne EYAl (EYA transcriptional coactivator and phos-
phatase 1), responsable du syndrome branchio-oto-rénal
(hypo-dysplasie rénale associée a une malformation de
I'oreille interne responsable d’une surdité, de Ioreille
moyenne et externe et des anomalies de fermeture des
arcs branchiaux) ou encore le géne SALLI (spalt-like
transcription factor 1), responsable du syndrome de
Townes-Brocks (hypo-dysplasie rénale associée & une
polydactylie, une imperforation anale et des anoma-
lies de I'oreille externe). Un autre exemple est le géne
TCF2 (transcription factor-2 ou HNFIB pour hepatocyte
nuclear factor-1-beta), qui est impliqué dans le syn-
drome reins kystiques-diabéte. Le phénotype rénal est
variable : hypo-dysplasie rénale, agénésie rénale, kystes,
etc. Le diagnostic peut se faire en anténatal devant
la découverte de reins hyper échogenes. Les atteintes
extra-rénales associées sont principalement un diabete
monogénique de type MODY5 (maturity-onset diabetes of
the young type 5), une hyper-uricémie, une hypo-magné-
sémie, une augmentation des transaminases, une insuffi-
sance pancréatique exocrine et des anomalies génitales.
Des anomalies neurocognitives variables sont décrites.
Une liste non exhaustive des génes impliqués dans les
hypo-dysplasies et agénésies rénales est détaillée dans
le Tableau I. Par ailleurs, ces anomalies rénales peuvent
s'intégrer dans des syndromes poly-malfomatifs dans le
cadre de désordre chromosomiques (Tableau I1). Enfin,

225



226

I’existence de cas familiaux d’hypo-dysplasie isolée suggere une origine
génétique dans certains cas d’hypo-dysplasie rénale non syndromiques.
La prise en charge anténatale de ces anomalies doit se faire au sein d’un
centre pluridisciplinaire de diagnostic prénatal. Il est important de rap-
peler que d’autres étiologies des anomalies rénales existent comme une
néphropathie congénitale obstructive ou des modifications du milieu
embryonnaire (carence alimentaire maternelle, exposition a des subs-
tances tératogeénes).

Conclusion

Les anomalies du développement rénal sont des anomalies fréquentes.
Le diagnostic de ces maladies se fait le plus souvent en anténatal sur
I’échographie feetale, ou plus tardivement dans enfance de maniére
fortuite, puisque la plupart d’entre elles restent asymptomatiques. La
présence d’atteintes extra-rénales ou d’atteinte de la fonction rénale
en modifie le pronostic. 'examen paraclinique de choix dans la sur-
veillance de ces maladies est I’échographie rénale. La prise en charge
et le suivi spécialisé des patients sont nécessaires afin de prévenir les
séquelles rénales. La recherche d’une étiologie génétique est essen-
tielle dans le bilan de ces malformations. Dans les cas les plus séveres,
une approche pluridisciplinaire (généticiens, obstétriciens, néphro-
logues et urologues pédiatre, néonatologues, radiologues) dans un
centre pluridisciplinaire de diagnostic prénatal doit étre proposée. ¢
Developmental abnormalities of the kidney
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L’auteure déclare n’avoir aucun lien d’intérét concernant les données publiées dans cet
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