- MidlaQies rdres . unacpiztage toujours armicie:

' Le syndrome’ nephrothue estun ensemble de maladles rares qui provoque une apparltlon de forte quantlte de protemes
dans l’urlne etqui peut condmre aune msuff‘ sance renale severe. Une assouatlon se bat pourfalre connaltre ces maladies.

Pascal est un Alsacien de 39'ans qui
souffre d’un syndrome néphrotique,
Sa maladie n’a été diagnostiquée
“que I'an dernier, car elle est encore

mal connue des médecins généralis- .

tes en raison de sarareté. Dans cette
maladie, les reins filtrent anormale-
ment le sang et laissent passer de
fortes quantités de protéines (albu-

mine) dans les urines. Si la maladie .

peut spontanément guérir, elle peut

aussi dans certains cas entrafner -

une insuffisance rénale qui va con-
duire le patient a des dialyses réna-
lesetaune éventuelle greffe de rein.

« En février 2014, j'ai commencé @

avoir les chevilles qui gonflaient, ex- .

-plique Pascal. £t puis les cedémes
ont augmenté, j‘avais les.deux jam-
bes enflées. Le pharmacien m’a con-
seillé de consulfer et je suis allé voir
un médecin de garde qui a évoqué
uneffet de la chaleur !l m’a prescrit
des bas de contention et des médica-

_ments qu’on peut se procirer sans

Repéres

s Le syndrome néphrotique
. est une maladie des reins dont
on ne connait pas la cause
mais qui pourrait &tre due a
une déficience du systeme im-
miunitaire.
+ La maladie peut- -Btre traitée .
_-par des corticoides ou des. im-
munoglobulines. .
¢ Elie peut survenir dans 'en-
fance comme a 'age adulfe at
les garcons sont plus souvent
touchés que les filles.
s Sa frequence estd’l cas pour
20000330 000 habitants.-

'ora‘onnance » En méme temps cet
_habitarit de larégion de Thann enta--

me unrégime pour perdre du p0|ds '

"« Les cedémes ont diminué et je me

sufs dit gue le tra:tement fonctmn-
naJt » ’

En mai; Pascal est wctqme de cram-

‘pes trés sévires. Une prise de sang

indique des taux élevés de cholesté:

rol et de trlglycerldes «Le médecin

a pensé que je me-nourrissais mal.
Mais j'avais le cceur qui palpftmt et

_ de Ihypertension. » -

__En juillet, il subit uné échographie -
abdominale et on 'envoie chez un-

néphrologue qui nate une forte con-
centration de protéine dans ses uri-
nes. Le spécialiste pénse alors a un
syndrome néphrotique et e fait hos-
pitaliser pour faire une batterie de
tests. « On ne ma pas parié demata-

Fai cru que 'allais perdre mes reins

et que je serais désormais sous dialy- -
“se. » Pendant deux mois, il a le mo-

ral dans les chaussettes, mais

_heureusement, ilentend parler de
- ’association des malades du syn-.
" drome néphrotique (AMSN) et
prend contact avec sa fondatrice.
« Elle m’a donné des explications et -

m’a beaucoup rassuré. »

£ Faire avancer
la recherche

Pascal doit complitement changer -
~ de mode de vie. « Je né devais plus
" manger de sel ni de sucres, fhire du

sport d faible intensité, comme de la
marche ouduvélo, pour faire baisser
mes taux de cholestérol et de trigly-
cérides. Le plus difficile a été de trou-

g

ver en dialyse.

" ver des alimentssanssel I»
die rare, 5e remémore le Thannois.. | - :

Curieux, il enquéte sur son passé

médical et retrouve les résultats

d’une visite médicale du travail pas-
sée en 2009, ol des.tests faisaient

. déja apparafitre de fortes coneentra-

tions d’albumine (ou albuminurie)

dans ses urines. « On m'avait dit

alors de voir mon médecin traitant.
Celyi-ci m’a fait faire une analyse de
créatinine qui était normale. Et ca
s'est arrété ta. It n'a pas cherché a
savolr sf j'avais une albuminurie sur
24 heures ». Quand L sera diagnosti-
qué, son médecin lui avouera qu'it

Ya'jamais vu de cas'de syndrome.

néphrotique en quarante ans d’exer-

cice. Depuis 2009, Pascalaeuquatre
-0u cing visites de médecine du tra-
vail : « ils wont jamais détecté l'al-

biminurie paurtant:mportante !,

s'étonne-til.

' Certains des patlents attemts de syndrorr,;e nephrothue rlsquent de sa retrou-
- ‘Archives Alsace/|ean-Paul Dumb 1

lAlsacien's “estimpliqué dans lasso-

ciation.qui l'a aidé a comprendre 5a
maladie. PAMSN, créée en 2003, se
bat  la fois pour faire connaitre le
syndrome néphrotique, mais aussi

“pour faire avancer la recherche a tra-

vefs un programme « Ambition re-

cherche ». « En 2015, on soutient

trois projets de recherche, pour

30 000 € chacun, explique.Delphine -

Péniguel, la présidente de FAMSN.
Mais Passociation organise aussi
chaque année une rehcontre scienti-
figue; etamisen relations des méde-
cins des hépitaux de Paris avec des

. chercheurs de U'lnserm pour faire

avancer les echanges de savoiret de
traitements. »

6.D:A.

% AIDER Sur le site intemet : o
& hitp://amsn.ambitionrecherche.fr
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e gen'e-de l’émail des |
dents |dent|f|e a Strasbourg

Une éqmpe de chercheurs de

- Strasbourg et internationale, me-

-née par le Pr Agnés Bloch-Zupan,

du centre de référence des mala-
dies rares bucco-dentdires aux’

‘HUS de Strasbourg, aidentifié.un

géne responsable d'une maladie’
- bucco-dentairerare :le syndrome

de, Verloes-Botrguignon, qui se

traduit par une absence d’émail

sur les dents

- collaboration internationale et”

.« Cette absenge d’émail rend les
- dents trés douloureuses, trés sen-

sibles aux infections bactérien- -

nes », explique.le Pr Agnés Bloch-

Zupan: L'émail est un tissu qui se,

forme pendant la vie foetale et
lors du développement de la nais-

‘sance al’age adulte aveclafinde

la formation- des racines des

" dents de sagesse. « ['émail west

pas innervé ni vascularisé, re-
prend le professeur Bloch-Zupan,
et les cellules Gui le produisent

disparaissent guand la dent

: émerge dans la cavite’-buccale. »

i Fonds europeens

Outre l’absence d’émail sur 1es :

. qussi noter la petfte ‘taille de l'en-

Cil y @ une véritable difficulté de
. prise én charge. Lalimentationet |1

dents, le syndrome de Verloes: -

Bourguignon entraine égale-

. ment une petite taille, des .

anomalies osseuses et dans cer-
tains cas des difficultés d appren-

: tlssage

 Grace 3 une coopération trans-

frontaliére et a. un financement
européen Interreg. IV Offensives

"Sciences, les chercheurs onf pu

-'dﬁ"ale» b

‘diagnostic, et un modéle de sou-

tribuer 3 éclaircir les mécanismes

réunir une ‘cohorté de plu5|eurs
familles touchée par cette mala-~
de, dontune habite Strasbourg et -.
a permis U'identification du géne.
D'autres familles sont repérées -
dans le monde entier, grace dune

leur suivi va permettre de collec-
ter beaucoup d'informations sur * | :
la maladie encore trés mysterleu- 1
seaujourd’hui. :

Uh'modéieanir'n.a'l =

« Un dentiste ou un pedratre va. |
poser un diggnostic d’anomatie - |
de émail, reléve Agnes Bloch-Zu-.
pan. Peut-étrele pédiatre va-til

fant. Mais la maladie elle-méme - |-
nie va pas étre diagnostiquée. Or,

a consérvdtion des dents est tres

Connaitre le gene va facnhter le

ris reproduisant la maladie a été
trouvé. Produit aux Etats-Unis.
pour étudier des anomalies os |3
seuses,;. « les scientifigues -3
n'avaient jamais pensé 4 regdr-
der dans la bouche des ron-
geurs:». [ encore, 'étude de ce
modéle animalva sans doute con- |

decette maladierare, Ef peut-&tre
ouvrir des p|stes therapeutl-
ques...

et o
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