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Cher(e)s membres,

Ces derniers mois ont une nouvelle fois été trés riches : entre réunions
scientifiques et participations actives a la vie de notre discipline, voici la 6¢™
édition de notre Rein faut I'étre !

Vous y découvrirez la nouvelle composition du bureau et du comité
scientifique depuis notre derniere Assemblée Générale : un renouveau mais
dans la continuité ; le changement, c'était avant !

Vous y trouverez les résumés des interventions des orateurs de notre réunion
annuelle qui s'est tenue a Lille cette année. Nous y avons abordé une
thématique qui vous tenait a cceur : les maladies génétiques a expression
rénale. Nous avons invité les plus grands spécialistes : de la physiopathologie
du tubule aux cancers du rein en passant par les glomérulopathies héréditaires.
Les présents ont eu droit a un rattrapage - sans complexe - sur la « génétique
pour les nuls » et ont pu (enfin !) comprendre tout ce qu'il y a a savoir sur les
fameux GWAS. Si vous n'y étiez pas, pas d'inquiétude : entre les résumés en
ligne et les diaporamas toujours disponibles sur notre site internet, vous ne
pourTez rien mangquer.

N'oubliez pas non plus que le site internet n'est pas notre seul canal
d'information : nous sommes aussi présents par mail (envoyez-nous votre
adresse email pour avoir des informations en temps réel) et sur les réseaux
sociaux (notre page facebook compte désormais plus de 450 amis) !

SOMMAIRE

Tous ces médias nous permettent de vous faire part non seulement de la vie du
CJN mais aussi de la vie des autres sociétés : la réunion annuelle de la SFD, la
prochaine réunion commune SN-SFD & laquelle le CJN participera encore plus Agenda P4
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—) AGENDA

3 dates a retenir

Du 4 au 5 septembre 2014
2¢me Séminaire “Recherche” - Université d'été de la Société de Néphrologie.

Le séminaire aura lieu cette année a Lyon et en partenariat avec le CJN. Programme a I'adresse suivante :
http://www.soc-nephrologie.org/PDF/enephro/agenda/2014/09/seminaire-recherche-2014.pdf

Du 28 au 29 novembre 2014
3¢me Edition Kidney Coaching Club

Le KCC se tiendra comme les années précédentes aux Jardins du Marais a Paris. Au programme, une formation
intensive sur comment faire une biblio ainsi que tous les secrets de Pubmed... Attention : Inscriptions limitées.
Faites-vous connaitre rapidement si vous étes intéréssé(e) !

Et surtout...

rDu 19 au 21 mars 2015
15%m Edition Réunion Annuelle du Club des Jeunes Néphrologues

La prochaine réunion du CJN intitulée « Quand le Rein vous rend septique » se tiendra a Bordeaux. Afin de
garder la transversalité des réunions du Club des Jeunes Néphrologues, les présentations tacheront d'éclaircir les
points chauds actuels de l'infectiologie appliqués dans le domaine de la néphrologie clinique, de la dialyse et de
la transplantation rénale.

S

Programme a venir dans la prochaine Infolettre !
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14EME EDITION
REUNION ANNUELLE CJN

Lille

Notre 14¢ Réunion Annuelle « La Néphro-
logie : une dame sans géne » s'est dérou-
Iée cette année a Lille du 20 au 22 mars.
Nous remercions les intervenants présents
pour leur disponibilité et la qualité de leur
présentation.

Les membres du conseil scientifique ont
voulu vous faire part du contenu trés enri-
chissant dont nous avons pu bénéficier
pendant ces 2 jours.

Vous trouverez ci-dessous un apercu des
différentes interventions. Vous pouvez
aussi découvrir une version compléte sur le
site du Club.

Nous vous attendons nombreux ['année
prochaine pour la 15t Edition a Bordeaux.

Quand I'anthropologie et la génétique se
rencontrent (Philippe Charlier)

Si I'on s'en tient a son étymologie, la
Paléo-pathologie est I'étude des maladies
anciennes. Elle est une science d'observa-
tion et de comparaison. Ainsi, a partir de
I'analyse d'un sceau original et des infor-
mations élémentaires (dont les phanéres)
qu'il contient , Philippe Charlier, jeune
médecin légiste, anatomo-pathologiste et
paléo-pathologiste francais, a su captiver
son auditoire, lui permettant de mieux
saisir les éléments d'identification de per-
sonnalités historiques. Son travail a per-
mis l'authentification de la téte d'Henri IV,
assassiné par Ravaillac en 1610, et dont la
tombe, située dans la nécropole de Saint-
Denis, a été profanée pendant la révo-
lution. I s'est intéressé ensuite au cceur
embaumé de Richard 1 d'Angleterre, plus
connu sous le nom de Richard Cceur de
Lion, le but étant de déterminer I'origine
du déces du souverain a travers |'étude de
différentes techniques d'embaumement.
Ce fut une échappée historique et scienti-
fique de qualité.

La génétique pour les nuls
(Marie-Pierre Audrezet)

Marie-Pierre Audrézet, Généticienne dans
|'unité Inserm U1078 de Brest, a éclairci
les bases (nucléotidiques !) de la géné-
tique Moléculaire dans une présentation
intitulée : « La Génétique pour les Nuls ».
De la description des mutations a celle
des techniques d'analyse moléculaires,
classiques ou plus novatrices, en passant
par I'évaluation des conséquences des va-
riants identifiés, et par les regles élémen-
taires de la nomenclature, nous sommes a
présent armés pour déchiffrer un compte-
rendu de génétique moléculaire !

Etudes d'association et GWAS : besoin
de comprendre (Christian Dina)

La génétique profite de I'augmentation de
la puissance des calculateurs pour étudier
des prédispositions jusque-la inacces-
sibles, a travers |I'Etude d'Association Pan-
génomique (GWAS). Des centaines de mil-
liers de variants génétiques sont étudiés
pour comparer leur fréquence d'associa-
tion avec des maladies multifactorielles
comme le diabéte. L'étude des variants
mis en évidence peut secondairement
mener a une meilleure compréhension des
maladies et a I'¢tude de nouveaux axes
thérapeutiques.

Bienvenue

| NES OLOGIE ©
NE DAME SANS GENE
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Néphropathies glomérulaires protéinu-
riques ou quand le glomérule fuit
(Aurélie Hummel)

Les causes génétiques représentent
jusqu'a 15% des syndromes néphrotiques
cortico-résistants de I'adulte et bien plus
chez l'enfant. Leur identification pré-
sente un intérét pronostique et a visée
d'épargne thérapeutique. Les mutations
de la néphrine (NPHS1), de la podocine
(NPHS2) et de WT1 sont les plus fré-
quentes chez I'enfant. En I'absence d'an-
técédents familiaux chez I'adulte, il est
proposé la recherche du polymorphisme
R229Q qui oriente vers une mutation hé-
térozygote de NPHS2. D'autres mutations
plus rares peuvent étre aussi rattrapées a
I'age adulte (WT1, IFN2, TRPC6, LMX1b,
ACTN4).

Nephrocalcinose, cystinose et cystinurie
(Pierre Cochat)

Trois situations rares ont été abordées :
néphrocalcinose, cystinurie et cysti-
nose. Le point commun a ces différentes
situations est une production anormale
de cristaux. Une néphrocalcinose est le
plus souvent le fait d'une hypercalciu-
rie, idiopathique ou génétique, mais doit
faire évoquer une hyperoxalurie primitive
jusqu'a preuve du contraire, surtout s'il
existe une altération de la fonction rénale.
La cystinurie, qui représente 1 a 2 % des
lithiases de I'adulte et 5 a 8 % des lithiases
de I'enfant, est une maladie génétique
de transmission autosomique récessive
résultant d'un défaut de réabsorption de
cystine et des autres acides aminés diba-
siques par le tube contourné proximal.
Elle ne s'exprime que par des lithiases,
faiblement radio-opaques, souvent bila-
térales et volumineuses, et jamais par une
néphrocalcinose. La cystinose est une
maladie autosomique récessive respon-
sable d'une accumulation tissulaire de
cystine par défaut de transport hors des
lysosomes. Le pronostic a I'dge adulte est



sombre mais il n'existe jamais de mala-
die lithiasique ni de néphrocalcinose. I
existe de multiples manifestations systé-
miques avec notamment au plan rénal, un
syndrome de Toni-Debré-Fanconi dans la
petite enfance et une insuffisance rénale
terminale survenant habituellement a
I'adolescence.

HTA : Aspects physiologiques et physio-
pathologiques (Dominique Eladari)

Dominique Eladari (HEGP, Paris) a repris
les toutes derniéres nouveautés dans la
physiopathologie de I'HTA obtenues ces
dernieres années grace a des modéles ani-
maux génétiquement modifiés. Si I'on sait
depuis longtemps que I'HTA est principa-
lement liée a I'adaptation de I'excrétion
rénale de sodium et I'importance du sys-
téme rénine-angiotensine-aldostérone, on
connaissait moins précisément les cibles
cellulaires de cette cascade. Gonzales-
Villalobos et coll. (JCI 2013) ont démon-
tré pour la premiere fois I'importance de
I'enzyme de conversion de I'angiotensine
intra-rénale dans la prévention de I'HTA
induite par l'infusion d'angiontensine II.
L'invalidation génique de I'ECA intra-ré-
nale bloque la synthése d'angiotensine
Il intra-rénale ainsi que l'activation de
NKCC2 (cible du furosémide dans I'anse
de Henle), de NCC (cible des thiazidiques
dans le TCD) mais aussi de la pendrine
(cible des thiazidiques dans le TCD et ca-
nal collecteur) et de ENaC (cible de I'ami-
loride dans le TCD et canal collecteur). Au
total, ces nouvelles données plaident pour
un réle important du systéme rénine-an-
giotensine-aldostérone (angiotensine ||

principalement) bien plus au niveau intra-
rénal que dans sa forme systémique.

Bartter et Gitelman jouent aux diuré-
tiques (Rosa Vargas-Poussou)

Les syndromes de Bartter et Gitelman
sont des tubulopathies héréditaires auto-
somiques récessives caractérisées par un
défaut de réabsorption du sodium dans
le néphron distal. Leur diagnostic repose
d'une part sur le phénotype puisque
qu'elles ont en commun la présence d'une
alcalose métabolique, une hypokaliémie
d'origine rénale, et une activation du sys-
téme  rénine-angiotensine-aldostérone;
d'autre part sur l'analyse génétique qui
pourra étre réalisée par une équipe du Ré-
seau Francais de Tubulopathies. Le traite-
ment est principalement symptomatique.

Prédisposition génétique aux cancers du
rein ( Stéphane Richard)

Stéphane RICHARD nous a sensibilisé aux
prédispositions génétiques de cancers du
rein plutdt précoces, multiples et bila-
téraux (Centre Expert National Cancers
Rares PREDIR). De transmission autoso-
mique dominante, 4 génes majeurs VHL,
MET, FLCN, FH favorisent respectivement
des carcinomes a cellules claires, papil-
laires de type 1, chromophobes | oncocy-
tomes, papillaires de type 2. Des Iésions
extra-rénales sont évocatrices de VHL
(hémangioblastome, phéochromocytome,
tumeur du pancréas), de FLCN (fibrofolli-
culome, kystes pulmonaires, pneumotho-
rax), de FH (Iéiomyomatose). Le diagnostic
permet une surveillance spécifique, un
dépistage pré-symptomatique familial, la
possibilité de thérapie ciblée anti-angio-
génique ou anti-proliférative.

Maladies héréditaires des membranes
basales (Emmanuelle Plaisier)
L'expression tissulaire du collagéne IV est
spécifique de chaque hétérotrimere et
explique en partie la variabilité phéno-
typique des néphropathies hématuriques
familiales. Le géne incriminé dans le syn-
drome d'Alport (SA) lié a I'X, est COL4AS5,
avec plus de 800 mutations décrites. Les
mutations sur les génes COL4A3 et CO-
L4A4 peuvent quant a elles produire des
SA récessifs (homozygotes ou hétéro-
zygotes composites), des SA dominants,
ou des hématuries familiales (bénignes ou

progressives). En marge de ces syndromes,
existent des hématuries dominantes non
lites 8 COL4A3/4/5 et le syndrome HA-
NAC, lié a COL4A1.

Kystes rénaux : avec et sans génes

(Yves Pirson)

La polykystose hépato rénale autoso-
mique dominante est la maladie kystique
rénale la plus fréquente. Pour le diagnos-
tic des maladies kystiques il faut garder
a l'esprit la liste des principales maladies,
analyser leurs caractéristiques a I'image-
rie, intégrer les anomalies extra-rénales et
I'histoire familiale, examiner les parents
au premier degré et enfin faire I'analyse
génétique uniquement si elle est facile
d'acces.

Maladie de Fabry : les glycolipides, une
gourmandise de trop (Pierre Bataille)

La maladie de Fabry est une maladie gé-
nétique liée a I'X appartenant a la famille
des sphingolipidoses. Elle peut étre com-
parée au diabéte et/ou a une vasculopa-
thie. L'atteinte rénale est liée a des dépots
de Gb3 vasculaire (HSF inexpliquée),
tubulaire et glomérulaire, confirmés par
la coloration au bleu de toluidine. Le dia-
gnostic repose sur le dosage de I'activité
alpha Galactosidase pour I'homme et la
biologie moléculaire chez la femme (Gb3
urinaire, l'avenir ?). Le traitement reste
I'enzymothérapie (Replagal® ou Fabra-
zyme®),
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Rattraper a I'dge adulte le diagnostic
d'une maladie héréditaire non établi de
I'enfance (Hubert Nivet)

10 commandements : rechercher d'autres
membres de la famille atteints, écou-
ter les enfants qui racontent la maladie
de leurs parents, pister les associations,
un tableau hétérogéne est a priori géné-
tique, porter de l'intérét aux histoires de
familles, avoir de l'intérét pour toutes
les atteintes non néphrologiques, étre en
contact avec I'équipe de génétique, inté-
rét pour la chose, patience et ténacité,
garder en mémoire les diagnostics non
faits, ne pas étre effrayé par les modalités
d'acheminements de I'ADN.

Vous en voulez plus ?
Les diaporamas des orateurs sont dispo-
nibles sur le site du CIN :

www.soc-nephrologie.org/CIN/

3 anciennes Présidentes
Laurence Vrigneaud,
Nadia Kerkeni et Isabelle Tostivint




Cher(e)s membres,

Dans le cadre de ses actions, le Club des
Jeunes Néphrologues souhaite encou-
rager les initiatives visant a favoriser les
relations entre les jeunes néphrologues.
En effet, I'une des missions que le CIN
s'est fixée est de promouvoir le partage
d'expérience et de connaissances entre
ses membres. Pour cette raison, nous pré-
voyons de récompenser chaque année,
un projet qui, a un niveau local et/ou
régional, aura favorisé les rapports entre
jeunes néphrologues. Celui-ci peut gravi-
ter autour de la néphrologie de différentes
maniéres (mise en place d'un réseau de
communication, d'un groupe de travail,
d'une structure de formation ou d'ensei-
gnement...) et sous différentes formes
(communication orale ou écrite, mailing,
réseaux sociaux, internet...).

Le représentant du projet retenu sera
récompensé par une prise en charge in-
tégrale pour la prochaine Boston Review
Course. Il s'agit d'un programme d'ensei-
gnement néphrologique intensif, parmi
les plus réputés, dispensé par la Harvard
Medical School (Boston). Le programme
s'étend sur 1 semaine et balaie tous les
domaines de la néphrologie (HTA, IRC, Dys-
gravidies, Glomérulopathies, lithiases...) :
une superbe rampe de lancement pour
un jeune néphrologue !

Plus d'informations, sur leur site internet :

http://nephrologyboston.com

Le dossier de candidature complet est
accessible sur le site du CJN :

www.soc-nephrologie.org/CIN/

GRAVIR LES ECHELONS
DE LA CONNAISSANCE
NEPHROLOGIQUE...

Boston Review Course

CARRIERES EN NEPHROLOGIE

Le théme des « carriéres en néph-
rologie » est un projet qui tient
a ccoeur au CJN. Quelles perspec-
tives de carriére pour les jeunes
néphrologues d'aujourd’hui et
de demain ? Vous vous posez
certainement des questions sur les
possibilités d'exercice qu'elles
soient en secteur libéral, hospita-
lier en/hors CHU ou associatif ?
Quelles possibilités de formations
universitaires et comment allier
pratique clinique et recherche ?

Pour tenter de répondre au mieux
a ces questions et a toutes celles
que vous vous posez, rendez-vous
en premiére partie (jeudi aprés-

midi) de la prochaine réunion
annuelle du CJN a Bordeaux du
19 au 21 mars 2015 pour une
premiére rencontre interactive
sous forme de table ronde.

Nous vous tiendrons informés
des détails pratiques d'orga-
nisation prochainement. Tous
les thémes seront abordés et
n'hésitez pas a nous faire part
de vos commentaires, attentes
et questions éventuelles par mail

cjnephro@gmail.com.
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—> ADHESION AUX SOCIETES

Devenir relecteur de « Néphrologie
et Thérapeutique »

ADHESION AUX SOCIETES

Pourquoi adhérer aux différentes sociétés ?
Parce que vous en sentez proches ?
Sans doute...

Pour avoir des infos ?
Toujours...

Pour avoir des tarifs préférentiels a leurs
différents événements ?
Evidemment...

Un abonnement a une revue a colt mo-
dique ?
Aussi...

Ou tout simplement parce que ca vous
plait ?
Eh bien ouil

Si une ou plusieurs de ces raisons sont les

votres, sachez que ce sont les membres

qui font vivre ces différentes Sociétés
scientifiquement, humainement et finan-
cierement.

® Nous, le Club des Jeunes Néphro-
logues : 10 € pour les internes, 20 €
pour les autres (Bulletin disponible
a la fin de cette Rein faut I'étre ou
sur internet : http://www.soc-neph-
rologie.org/CJN/).

e La Socié¢té de Néphrologie : 23€
pour les internes, CCA et Assistants,
88 € pour les autres.

e LaSociété Francophone de Dialyse :
gratuit pour les internes, 4 € pour les
membres du CJN a jour de leur coti-
sation.

DEVENEZ RELECTEUR
DE « NEPHR
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L'ERA-EDTA : 35 € pour les moins de
40 ans.

e |'International Society of Nephro-

logy : 72$ (52,5 €) pour les nouveaux
membres « en formation ».

Bref, ¢ca a du bon d'étre jeune
dans les sociétés !
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—> REUNIONS
DES SOCIETES SAVANTES

16 ]ig:ur.irm Commune

Programme complet et inscriptions a I'adresse
suivante : http://www.nephro2014.org

% 30 sept: ‘“'?‘

hro2014.0m%8

wawnep

el | UNIVERSITES D’ETE 2014
(é.-:_;_. Iﬁ,,' e Soaete Francophone de Dialyse

Clarion Grand Hotel Aston
www.sfdial.org

Parcours de soins du patient au stade
ance rénale avancée

Programme complet et inscriptions a 'adresse
suivante : http://www.sfdial-congres.fr

PROGRAMME
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—) QUIZZ : CAS CLINIQUE

RESULTAT,S DU QUIZZ
DE LA PRECEDENTE
INFOLETTRE :

Il s'agissait d'une néphropathie caryo-
mégalique.

Diagnostic évoqué devant :
Une IR progressive de type interstitielle
avec des marqueurs biologiques d'at-
teinte tubulaire
Sans cause identifiée
Associée a des infections respiratoires
récidivantes
Une atteinte hépatique modérée
Un syndrome hémorragique parfois
sévere

Diagnostic de certitude sur:
® Recherche de cellules caryomégaliques
urinaire

o Atteinte histologique caractéristique
e Mutation FAN1 (transmission AR)

QUIZZ : QUESTIONS

FEMME, 31 ANS, HOSPITALISATION EN
UNITE DE SOINS CONTINUS POUR DYS-
PNEE ET TACHYCARDIE

ANTECEDENTS

Tabagisme actif 20 PA. Ethylisme Chro-
nique sevré. Troubles des conduites
alimentaires. Passage aux urgences il y a
15 jours pour douleurs abdominales, trai-
tement par antalgiques.

EVALUATION CLINIQUE INITIALE

PAM 70mmHg - FC 130bpm - Sat AA
100% - FR 35/min - T=36,8°C - 64 kg
pour Tm52, perte de 10 kg dans les 6 der-
niers mois. GSC 15. Auscultation cardio-
pulmonaire normale, abdomen souple...
ECG: tachycardie sinusale

BIOLOGIE A L'ENTREE
Hb 14,3g/d| - PNN 11300/mm3 - TP 81%
- Fibrinogéne 3,63G/L - Créat 81pmol/L

Na 138mmol/L - K 4,6mmol/L - Cl
108mmol/L - RA 3mmol/L - Glycémie
7,3mmol/L

Pas de cytolyse ou de cholestase - Albu-
minémie 48g/L - Hte 43,4% - Protides
92g/L

pH: 7,07 - PaCO2 11mmHg - Pa02
142mmHg - Lactates 1,5 mmol/L - Etha-
nolémie<0.05

PRISE EN CHARGE A 1'USC

QUESTIONS :

Réhydratation IV NaCl 2L/24 heures sur
12 heures - Correction des parametres
hémodynamiques - Persistance d'une aci-
dose profonde: pH : 7,18 - Réserve alca-
line 4,9mmol/l - Cl 113mmol/L

=> Perfusion Bicarbonates 1,4% 2 litres
sur 12 heures

EVOLUTION...

La patiente se sent mieux - Elle sort donc
contre avis médical

Le bilan étiologique de premiere inten-
tion (incluant la recherche de méthanol,
éthyléne glycol, salicylés) est négatif

3 SEMAINES PLUS TARD...

CONSULTE AUX URGENCES POUR
TREMBLEMENTS ET VERTIGES ....

Depuis son dernier passage, rien en dehors
de céphalées habituelles traitées par an-
talgiques a doses usuelles - Examen cli-
nique sans particularité

BIOLOGIE A L'ENTREE

K 24mmol/L - Na 135mmol/L - Cl
98mmol/L - RA 18mmol/L - PaCo2
27mmHg

Créat 202umol/l - Protides 93 g/L

1- Quel est le diagnostic étiologique ?

2- Quel(s) examen(s) a (ont) permis de réaliser ce diagnostic ?

3- Quelles sont les mesures thérapeutiques a mettre en place ?

N



FONCTIONNEMENT DU CLUB

Les membres de I'Association sont des médecins néphrologues, 4gés de moins de 41 ans, Praticien Hospitalier (PH), Chef de
Clinique (CCA) ou Assistant, Médecin rattaché a un service de Recherche, Néphrologue libéral, Néphrologue en associatif,
Internes de Néphrologie de derniéres années.

lIs ne pourront en aucun cas €tre employés de I'industrie pharmaceutique.

La demande d'adhésion est formulée par écrit a :

Dr Stanislas Bataille

Clinique Bouchard

Service de Néphrologie - 13006 Marseille
cjnephro@gmail.com

par le demandeur et soumise pour acceptation au Comité Scientifique.
Le volontariat est le principe de base.

Sont adhérents de |'Association ceux qui sont admis a la majorité des voix par le Comité Scientifique de I'Association.

Ce Club est coordonné par un Comité scientifique, composé de 6 a 12 membres. Tout adhérent peut se présenter pour intégrer
le Comité scientifique qui est renouvelé par 1/3 tous les 2 ans. Une attention est apportée a la représentativité au sein du Club
et du Comiteé scientifique des différents domaines de la néphrologie, de son mode d'exercice mais aussi des différentes régions.
La qualité de membre de I'Association se perd par la démission formulée par écrit ou par mail, la nomination en qualité de
«Professeur des Universités - Praticien Hospitalier» (PU-PH) ou le changement complet d'orientation professionnelle rendant
['adhésion a I'Association sans objet.

Une cotisation annuelle est demandée pour participer aux frais de fonctionnement du Club. Elle ouvre le droit aux activités du
Club, I'accés aux diaporamas des réunions annuelles et I'annuaire des adhérents.
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