Connaissez-vous les maladies
lithiasiques d’origine génétique ?
Reconnaissez-vous leurs calculs

caractéristiques ?

Voici comment les diagnostiquer!
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La majorité des calculs reléve de mauvaises habitudes alimentaires.

Cependant, certains sont la conséquence de maladies métaboliques génétiques
ou acquises dont I'identification précoce est indispensable pour :

+ Eviter |a récidive de calculs
+ Eviter la destruction du parenchyme rénal et |'évolution vers |a maladie rénale chronique

La reconnaissance précoce de ces maladies est tres importante pour proposer rapidement
des solutions thérapeutiques adaptées et spécifiques.

ADULTE
—o

* Découverte a un age jeune
(< 30 ans)

* Calculs récidivants

+ Calculs multiples ou bilatéraux

* Calculs plus gros que la moyenne
* Antécédents familiaux de lithiase .

+ Néphrocalcinose

* Insuffisance Rénale Chronique
( associée

\ + Consanguinité des parents

des lithiases pédiatriques
sont associées a un trouble
du métabolisme




% Un examen morpho-constitutionnel avec analyse SPIR* du calcul est indispensable pour tout calcul.
7y Lanalyse du calcul avec études des phases cristallines constitutives et des caractéristiques
morphologiques est d'un grand intérét dans le diagnostic des lithiases urinaires récidivantes

et permet parfois a lui seul de diagnostiquer une maladie génétique.

ou un élément du tableau clinique inhabituel décrit au recto.

i E Un bilan métabolique exhaustif est nécessaire s'il existe une anomalie du bilan de débrouillage

& Certains types de calculs nécessitent d'en référer au spécialiste local du bilan métabolique de la maladie
lithiasique (néphrologue, endocrinologue, urologue spécialisé...) pour un diagnostic précoce et orienter
vers un conseil génétique.

Parmi I'ensemble des maladies lithiasiques génétiques, les trois suivantes sont les plus fréquemment rencontrées :
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Calcul de cystine, Va Calcul d'oxalate de calcium Calcul phosphocalcique, Va2
Couleur jaune vif, aspect “bonbon de miel" monohydraté, Ic Aspect bosselé, vernissé et craquelé

) ) ) ) } Aspect bourgeonnant )
Bilan biologique complémentaire : - Qutre I'existence d'un calcul
. Cristallurie Bilan biologique IVa2, une acidose métabolique

5 del ] o complémentaire : avec pH urinaire inadapté ou
- Dosage de la cystine urinaire . . i Ly : . ;

_ _ - S ferEiien Erele cst I e><||§tednce d'une hypocnralturle

- Chromatographie des acides préservée : dosage de isolée devra vous évoquer le

aminés urinaires montrant une diagnostic d'ATRD

excrétion massive des quatre

I'oxalate urinaire sur 24h

: i dihac - Si la fonction rénale est trés + En cas d'hypocitraturie sans
acides aminés dibasiques altérée : dosage de 'oxalate acidose, un test d'acidification
plasmatique pourra étre proposé en
néphrologie

- Confirmation par un test
génétique

Il existe d'autres maladies lithiasiques génétiques encore plus rares, telles que :
déficit en APRT (adénine phosphoribosyltransférase), xanthinurie ou autres anomalies des bases puriques,
la maladie de Dent, le diabéte phosphaté ou encore I'hypomagnésémie hypercalciurie familiale.

IR : SpectroPhotométrie Infra-Rouge

Toutes les photos présentes sur cette fiche ont été fournies par le Dr Daudon et le Dr Estrade.
Cette fiche a été réalisée avec les Dr Lemoine et Dr Abid, respectivement néphrologue et urologue au CHU de Lyon.
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