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Abstract: La polykystose rÃ©nal autosomique rÃ©cessive est  une Maladie gÃ©nÃ©tique ;chronique et progressive qui affecte les 

reins et le foie, provoquant une dilatation kystique des canaux collecteurs rÃ©naux et une fibrose hÃ©patique congÃ©nitale (CHF), 

ou maladie de Caroli.(1)  Elle est associÃ©e Ã  une morbi-mortalitÃ© nÃ©onatale importante 
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Introduction: 

La polykystose rénal autosomique récessive est  une Maladie génétique ;chronique et progressive qui affecte les reins et le foie, 
provoquant une dilatation kystique des canaux collecteurs rénaux et une fibrose hépatique congénitale (CHF), ou maladie de 
Caroli.(1) 
 Elle est associée à une morbi-mortalité néonatale importante 
 
Patient(s) et observation(s) : 

 

 Notre patiente âgée de 30 ans, mariée depuis 5 ans avec notion de consanguinité de 1ere degré  (cousin) sans antécédent 
familiaux d’anomalies rénales, suivie pour infertilité primaire, ayant bénéficiée avec son mari d’un bilan d’infertilité complet  
revenue sans particularité, d’ où la décision de bénéficié d’une FIV , la patiente a tomber enceinte après la deuxième tentative  
, consulte pour un suivie de grossesse, l’évolution était sans particularité, l’âge gestationnelle est estimé à 26 SA+3 jrs  
 
L’échographie obstétricale met en évidence la présence d’un oligoamniose avec  de gros reins hyperéchogènes homogènes (+4 
D.S), avec une perte de la différentiation cortico-médullaire (figure) 
La biométrie fœtal est normal au 26 SA percentile  avec une estimation du poids fœtal =1000g 
L’étude morphologique fœtale ne montre pas d’anomalie particulière en dehors de cette anomalie rénale bilatérale  
La vessie est non visualisée 
Le diagnostic d’une polykystose rénal autosomique récessive (PKAR) fut suspecté. 
  
La surveillance échographique est effectuée toutes les 3 semaines objectivant une diminution de la quantité du liquide 
amniotique.  
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                                               Figure :- coupe axiale ; rein hyperéchogène bilateral. 
 
 

 
                                                Figure :- coupe axiale ; rein hyperéchogène bilateral.          
 
 
Discussion: 
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La polykystose rénale autosomique récessive (PKR) est une maladie kystique typiquement à début précoce, atteignant 

principalement le rein et les voies biliaires, et appartenant au groupe des ciliopathies. Son expression phénotypique est variable et 

les manifestations systémiques sont potentiellement graves [1].  

 

C'est une maladie génétique, avec mutation habituellement identifiée du gène PKHD1 (86 exons, situé sur le chromosome 6). rare 

dont l'incidence est évaluée à environ 1/ 20 000 naissances vivantes.(1) 
 

Le diagnostic repose sur l'existence d'une histoire familiale compatible avec une transmission autosomique récessive confirmée 
par l'absence de kystes rénaux chez les deux parents. La consanguinité parentale est un argument supplémentaire en faveur. La 
transmission se fait sur le mode autosomique récessif. Les parents n'ayant pas la maladie peuvent la transmettre à leur 
descendance à la condition que tous les deux portent le gène anormal et que tous les deux le transmettent à leur enfant. 
 
L’échographie anténatale peut permettre la découverte de gros reins hyperéchogènes, avec éventuellement un oligoamnios et 
une hypoplasie pulmonaire dans les formes sévères. Dans les formes modérées, deux gros reins hyperéchogènes et un liquide 
amniotique en quantité subnormale, ou encore l’absence de point d’appel anténatal et la découverte de deux gros reins 
hyperéchogènes à la naissance.  
Plus tardivement l’échographie met en évidence deux reins de taille augmentée dans 92 % des cas [4], porteurs de multiples 
petits kystes avec hyperéchogénicité corticale et perte de la différenciation corticomédullaire [5]. Des signes d’atteinte hépatique 
peuvent coexister : fibrose hépatique plus ou moins hypertension portale et parfois une dilatation importante des canaux 
biliaires intrahépatiques (maladie de Caroli) [5]. 
 
En cas de suspicion de polykystose rénal une échographie fœtale détaillée doit être réalisée à la recherche de signes évoquant 
une aberration chromosomique ou d’autres malformations associées 
 
Le test prénatal pour une grossesse comportant 25 % de risque est disponible par analyse de liaison mais seulement pour les 
couples ayant préalablement eu un enfant touché par la maladie. Dans les familles informatives pour l’PKR, l’ADN foetal à 
analyser pourra être extrait d’un tissu obtenu par prélèvement d’une villosité choriale à 10–12 SA ou par amniocentèse à 15–18 
SA. Le diagnostic peut être fait dans 95 % des cas. Si la mutation est connue, l’étude directe est alors possible. 
 
Toutefois, en cas de diagnostic prénatal précoce en génétique moléculaire, il est impossible de prévoir l’évolution de la taille des 
reins et du retentissement de la maladie sur la quantité de liquide amniotique au cours de la grossesse : certaines formes restent 
stables, d’autres évoluent défavorablement, parfois de façon précoce, parfois de façon tardive [2]. 
 
Une fois le diagnostique d’une La polykystose rénal autosomique récessive est posé, l’échographie devraient être effectuée 
toutes les 2 ou 3 semaines pour une évaluation en série de la taille rénale et du volume du liquide amniotique. [8]. 
 
Diagnostic différentiel : Sauf s’il existe un cas index dans la fratrie, dans la forme typique on discute le syndrome de Bardet-Biedl 
et la forme glomérulokystique d’une polykystose dominante [7].  
 
La mortalité post-natale est de 15 % à un an et le pronostic est meilleur pour les enfants qui ont passé le cap du premier mois de 
vie (82 % de survie à dix ans) [4]. 
 
Conclusion: 

Parallèlement au dépistage génétique, l'échographie obstétricale est en effet la méthode de choix pour dépister la malformation 

rénale  en particulier la PKR  chez le fœtus. C'est un examen reproductible, peu coûteux, possédant une bonne sensibilité (9) 

Une prise en charge prénatale multidisciplinaire avec la participation de la médecine materno-fœtale, la néonatologie, la 
pédiatrie, la néphrologie, est nécessaire pour la prise en charge de la maladie.  
 

Conflits d’intérêts :  
Les auteurs ne déclarent aucun conflit d’intérêts 
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