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Communications orales

SIU, I'alcalinisation a fait régresser la SIU avec une diminution signi-
ficative des protéines dérivées des neutrophiles.

Conclusion  Une forte SIU est présente chez certains patients cys-
tinuriques sans MRC et diminue sous traitement alcalinisant. Cette
SIU pourrait étre prédictive de I’évolution de la cystinurie et aider
au suivi thérapeutique.
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Introduction
rogéne.
Description  Notre objectif était de décrire le phénotype et
I'évolution clinique et de définir la signification des variants iden-
tifiés dans une large série de SA.

Méthodes  Nous avons exploré par séquencage de panel de génes
411 patients (405 familles) adressés pour diagnostic moléculaire
de SA.

Résultats  Un variant pathogéne a été identifié chez 254 patients
(61,7 %) dans 252 familles (61,7 %). Cent trente et un variants ont
été identifiés dans COL4A5 (51,6 % des variants identifiés), en lien
avec un SA lié a I'X, 84 (33,1 %) chez des hommes et 47 (18,5 %)
chez des femmes. Ces patientes, toutes symptomatiques, présen-
taient une maladie rénale chronique 3-5 (MRC) dans 31,4 % des cas.
Quatre-vingt-cinq patients présentaient un variant hétérozygote
de COL4A3 ou COL4A4, en lien avec un SA autosomique dominant
(33,5 %). Le diagnostic était plus tardif chez eux (médiane 22,7 ans)
et seuls 3 ont atteint le stade de MRC5. Trente-huit patients avaient
2 variants de COL4A3 (27 patients) ou de COL4A4 (11 patients), en
rapport avec un SA autosomique récessif (14,9 %). Leur présentation
clinique était généralement similaire a celle des formes liées a I'X
chez les hommes. Dans certains cas, nous avons observé un enri-
chissement de variants de COL4A3 (p.L1474P et p.R1661C), associés
a une forme moins sévere pour le variant p.L1474P. Cent cinquante-
neuf patients ont été testés avec un panel de génes de hyalinoses
segmentaires et focales ce qui a permis d’identifier des variants
pathogénes dans d’autres génes et de redresser le diagnostic chez
9 patients : CUBN (6 patients), GATA3 (1 patient), INF 2 (1 patient),
MT-TTL1 (1 patient), polymorphisme APOL1 G1G2 (1 patient).
Conclusion  Dans cette large série de SA, nous montrons I'intérét
du diagnostic moléculaire pour identifier le mode de transmission,
en particulier des formes autosomiques dominantes, des variants
de COL4A3 prédisant une maladie rénale moins sévéere et parfois
pour redresser le diagnostic.
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Introduction  L’évolution de la cystinose a I'ére du traitement pré-
coce reste mal connue.

Description  ECYSCO est une cohorte européenne multicentrique
longitudinale non interventionnelle du programme RaDiCo.
Méthodes  Au total, 239 patients avec un diagnostic confirmé de
cystinose et suivis dans 25 centres francais et 5 européens (Bel-
gique, Italie, Espagne et Allemagne) ont été inclus. Les données
sont collectées sur la plateforme RaDiCo sécurisée, via un e-CRF
(REDCap).

Résultats Les données de 168 patients (46,1 % enfants, 53,9 %
adultes) ont été analysées. L’age médian au diagnostic était de
1,29 ans [IQ 0,9 ; 1,9], avec un diagnostic plus précoce depuis les
années 2000. L’age au début du traitement spécifique par cystéa-
mine était de 1,59 ans [IQ 1,05 ; 3,01]. A I'inclusion, 76 patients
(46,9 %) avaient atteint le stade de I'insuffisance rénale terminale
(IRT). Il n’y avait pas d’'impact du génotype sur I'dge au diagnos-
tic ou a I'IRT. Un gain de 5 ans de survie rénale est observé aprés
les années 1990. Soixante-six patients ont re¢u une transplantation
rénale. L’dge médian a I'IRT était de 13,1 ans [IQ 10,2 ; 18,7]. Le DFG
meédian chez les autres patients était de 53,45 mL/min [IQ 36,80 ;
81,81]. Le taux de cystine intraleucocytaire était correct a 1,20 [IQ
0,60 ; 2,10] nmol ¥z cystine/mg protéine.

Quarante-neuf (29,2 %) des patients présentaient une hypothy-
roidie, 10 (5,9 %) un diabéte, 67 (49,2 %) des manifestations
squelettiques, 29 (20,6 %) une atteinte musculaire, 19 (13,5 %) une
atteinte neurologique.

Tous les patients sauf 7 étaient traités par cystéamine, 91 par
Procysbi® et 70 par Cystagon® au dernier suivi. Cent quarante-neuf
patients (92,0 %) recevaient du collyre Cystadrops®.

Conclusion La majorité des patients atteints de cystinose est
désormais adulte et la moitié nécessite un traitement de suppléance
méme si I'dge a I'IRT s’est majoré. L'identification et la prise en
charge des complications extrarénales sont un enjeu majeur pour
les équipes qui suivent les patients.
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