Lithiases d’origine génétique :

Comment les reconnaitre et les diagnostiquer 2
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Diagnostiquer les lithiases d’origine génétique

* Les lithiases urinaires sont des pathologies communes, retrouvées chez une personne sur dix dans les pays occidentaux. Elles sont caractérisées
par la survenue de calculs au niveau du rein ou des voies urinaires, récidivant dans 50% des cas.’

* Ces maladies lithiasiques peuvent étre causées par de nombreux facteurs génétiques et environnementaux. Bien que les lithiases héréditaires
soient relativement rares, représentant 2% des calculs de I'adulte et 10% des calculs de I'enfant, elles sont souvent diagnostiquées tardivement
et peuvent évoluer vers une insuffisance rénale chronique.?

LES ETAPES DU DIAGNOSTIC

L’examen morpho-constitutionnel (EMC) du calcul avec analyse SPI

L'IMPORTANCE
i DU DIAGNOSTIC PRECOCE?

L’EXAMEN MORPHO-

i ic oré P - PR ; CONSTITUTIONNEL
Le diagnostic précoce de Cet examen doit impérativement étre réalisé quelle que soit La nature PERMET PARFOIS
ces maladies Lithiasiques du calcul. IL consiste en L'analyse des caractéristiques morphologiques A LU SEUL DE POSER
héréditaires est primordial et des phases cristallines constitutives du calcul. LE DIAGNOSTIC!

pour: L'examen morpho-constitutionnel peut parfois a Lui seul permettre

Le diagnostic de La maladie Lithiasique génétique.*

Le bilan métabolique exhaustif '

i Idéalement guidé par Les données de L'EMC, ce bilan est réalisé chez tout
patient présentant un tableau clinique inhabituel, 6 semaines apreés
La survenue d'un calcul.?

- prévenir La survenue
des calculs rénaux

Calcul cystine, Va

- éviter Leurs récidives

retrouvé dans la cystinurie

- éviter La destruction
du parenchyme rénal
et L'évolution vers La
maladie rénale chronique

Calcul d’oxalate de
calcium monohydraté, Ic

L'Ol“ientation vers un sp écial,iste retrouvé dans I'hyperoxalurie primitive

En cas de difficulté d poser Le diagnostic, il est nécessaire d'orienter S .

. P AP . 7 Calcul phosphocalcique,
Le patient vers un spécialiste de La maladie Lithiasique (néphrologue, ’%ﬂ& Va2
endocrinologue, urologue spécialisé) pour permettre Le diagnostic précoce retrouvé dans 'acidose tubulaire
_et envisager Le conseil génetique.’® rénale distale (ATRD)

* proposer une prise en charge
spécifique et personnalisée
d chaque patient
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