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Ox<iD .
Importance du suivi spécifique chez I’'adulte

Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS)

Cystinose
» Al'age adulte
Centres de reférence des maladies rénales rares e Tous les 3 mois : consultation médicale, dosage de la cystine
Néphrogones . . . .
MARHEA intra-leucocytaire, dosage de la cystéamine, NFP
Filiore ORKID e Tous les 6 mois : glycémie a jeun, HbA1c, TSH

e Tous les ans : consultation multidisciplinaire avec :

Examen ophtalmologique (lampe a fente, fond d’'ceil)
Bilan en rééducation fonctionnelle (testing musculaire)
Bilan neurologique

Néphrologue adulte Bilan respiratoire : explorations fonctionnelles

= Surveillance de la fonction rénale respiratoires, si symptomatologie

n’est que la pointe de Iiceberg Bilan rénal dans le cadre de la transplantation
Bilan phosphocalcique et osseux

Bilan suivant les signes cliniques et besoin du patient :

endocrinologie, nutrition et médecine de la

reproduction

e Suivi adapté a la fonction rénale : suivi de l'insuffisance rénale
chronique (voir PNDS MRCE) ou suivi spécifique a I'épuration
extra-rénale ou a la transplantation rénale
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= Le néphrologue est également le > Bilan psychiatrique
cystinologue




Dépistage néonatal OXKiD
. nliere de sante
- Courrier envoyé a I’'HAS 04/25 O=(<iD . TS

e . o S—— maladies rares
- Création d’'une commission scientifique de e

prospection — David Cheillan E

Hipital Femme Mére Enfant
Hospices Civils de Lyon
Boulevard Pinel

. P E R I G E N E IVI O D : 200 m a I a d ies d é p i Stées mmm@g::ri;;:: Madame Andréa Lasserre, Cheffe de service Evaluation en Santé
da nS Ies 4 Se m a i nes q u i Su ive nt Ia Publique et Evaluation des vaccins de 'HAS,
naissance

Objet : intégration de la cystinose au programme national de dépistage néonatal

Les associations de patients et de leurs aidants — Alliance Maladies Rares, AIRG-
France et VML (Vaincre les Maladies Lysosomales) — la Filiére des maladies rénales
rares — ORKID et la Sociéte de Néphrologie Pediatrique, s"assodent pour solliciter
wotre attention sur I'intérét d'inscrire la cystinose (ORPHAN 213, OMIM 219800)

- Difficultés: hétérogénéite génétique s e

La cystinose est une maladie lysosomale autosomique récessive rare dont
N . Iincidence est estimée 3 1/200 000 naissances vivantes. Il y a environ 150-200
'Y 1/3 p t t rr l t t 5 7 k B patients en France dont la moitié est adulte. Elle est liée a des mutations du géne
a Ie n S Sa nS u a IO n CTMS codant pour la cystinosine, transporteur lysosomal de la cystine. 5a
physiopathologie complexe dépasse la simple accumulation de cystine dans les
7 7 . ) N L ) I
tissus impliguant des alterations des voies de signalisation de Pendocytose,
O 1/3 hete rozygotes l I I utatlon 57kB I'autophagie et 'apoptose cellulaire. La forme la plus fréquente et sévére est la

forme infantile.

[ ) 1/3 h O m Ozygote S 5 7 k B Asymptomatiques durant les & premiers mois de vie, les patients présentent des

signes cliniques initizlemeant peu spécifiques dont un retard staturo-pondéral,
conduisant & une errance diagnostique d’environ 6 & 9 mois. C'est au cours de
cette période que la tubulopathie proximale compléte et sévére se met en place
assodant une fuite hydro-électrolytique majeure, une hypokaliémie profonds,
une acidose métabolique, une hypophc Emie et une hémoconcentration.
Ce syndrome de Fanconi peut mettre en danger vital I'enfant en particulier lors
des événements intercurrents viraux : fidvre et gastro-entérites aigues. Le patient
est dans I'incapacité d'adapter sa volémie et son équilibre acido-basique en raison
de la fuite tubulzire hydro-sodée et présente une hypokaliémie menagante.
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