Journal de Gynécologie Obstétrique et Biologie de la Reproduction (2010) 39, 637—646

Gynécologie
Obstérrique

Disponible en ligne sur Elsevier Masson France
-
* @
[ 4
5 EM
www.sciencedirect.com www.em-consulte.com

TRAVAIL ORIGINAL

Diagnostic anténatal des reins hyperéchogenes:
a propos de 17 cas

Prenatal diagnosis of hyperechogenic kidneys: A study of 17 cases

V. Emmanuelli®*, A. Lahoche-Manucci®, M. Holder-Espinasse
L. Devismed, P. Vaast?, A. Dieux-Coeslier<, M. Dehennault®, S. Petit9,
R. Besson®f, V. Houfflin-Debarge ®f

@ Pole d’obstétrique, hbpital Jeanne-de-Flandre, CHRU de Lille, avenue Eugéne-Avinée, 59037 Lille cedex, France

b Unité de néphrologie pédiatrique, hdpital Jeanne-de-Flandre, CHU de Lille, 59000 Lille, France

¢ Service de génétique clinique, hopital Jeanne-de-Flandre, CHU de Lille, 59000 Lille, France

d péle de pathologie, centre de biologie-pathologie, CHU de Lille, 59000 Lille, France

€ Département de chirurgie et orthopédie de [’enfant, hépital Jeanne-de-Flandre, CHU de Lille, 59000 Lille, France
f Université Lille Nord-de-France, 59000 Lille, France

Recu le 3 avril 2010 ; avis du comité de lecture le 9 juillet 2010 ; définitivement accepté le 28 juillet 2010
Disponible sur Internet le 15 septembre 2010

MOTS CLES Résume

Diagnostic anténatal ; But. — Evaluer la pertinence de ’échographie anténatale pour le diagnostic étiologique et pro-
fine nostique des reins hyperélchogénes.

hyperéchogenes ; I,Datien‘ts et méthodes. — Etude rétrgspective sur 17f:as de diagnost,ic prénatal de rein§ hyper-
Echographie echqggnes au CHBU d‘e Lille de 1997 a 2008. Les donnees clinique§ et echographiques anténatales
prénatale ; ont été confront?es a celles du suivi postnatal et du pronos’tic a lor)g terme.

Polykystose rénale Résultats. — Les étiologies comprennent neuf polykystoses rénales récessives, trois dominantes,
récessive : deux syndromes de Bardet-Biedl et trois hyperéchogénicités transitoires. Aucun critére écho-
Polykystose rénale graphique anténatal nfest spécifique pour orienter l’étiolo,gig. Le§ issues de grossesse comptent
dominante ; cing interruptions médicales de grossesse (IMG), un déces néonatal et 11enfants vivants

Syndrome de (médiane du suivi: 30 mois) dont deux hypertendus. Un oligoanamnios (n=8) est associé a

Bardet-Biedl un pronostic défavorable (IMG, décés néonatal ou vivants symptomatiques) contrairement a
un index amniotique normal (n=9, neuf enfants asymptomatiques). L’association reins de taille
inférieure ou égale a +4D.S. et liquide amniotique normal (n=7) est un facteur de bon pronostic
(sept enfants asymptomatiques).
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Conclusion. — Les caractéristiques des reins en échographie anténatale ne permettent pas de
porter un diagnostic étiologique de certitude. Seules des malformations associées et ’histoire
familiale orientent I’étiologie. La quantité de liquide amniotique et la taille des reins sont les
meilleurs facteurs pronostiques.

© 2010 Elsevier Masson SAS. Tous droits réservés.

Summary

Objectives. —To evaluate the prenatal diagnosis and the prognostic value of ultrasound in case
of fetal hyperechogenic kidneys.

Patients and methods. — Seventeen prenatally diagnosed cases of hyperechogenic kidneys were
retrospectively reviewed at the University Hospital of Lille from 1997 to 2008. The clinical and
ultrasound data were compared to the postnatal follow-up and the long-term prognosis.
Results. — The aetiologies are nine recessive polycystic kidney diseases, three dominant, two
Bardet-Biedl syndromes and three cases of transient renal hyperechogenicity. No renal ultraso-
nographic criterion is specific of aetiology. Five pregnancies were terminated. We observed one
neonatal death and 11 survivors (median follow-up: 30 months) including two infants with hyper-
tension. All oligohydramnios (n=8) were associated with poor prenatal outcomes (terminations
of pregnancy, neonatal death or hypertension) compared to the other nine with normal amnio-
tic fluid volume (nine children symptom-free). Kidneys less or equal to +4S.D. and a normal
amniotic fluid volume were associated with a good prognosis (n=7, seven symptom-free).
Conclusion. — The fetal kidneys characteristics on prenatal ultrasound fail to provide an accu-
rate etiological diagnosis. Only congenital defects and family history adjust the aetiology.

Amniotic fluid volume and fetal kidney size are the best prenatal predictors of outcome.
© 2010 Elsevier Masson SAS. All rights reserved.

Introduction

Les progrés considérables réalisés en échographie au cours
de ces derniéres années permettent aujourd’hui de décou-
vrir un certain nombre de malformations foetales. Parmi
celles-ci, les pathologies uronéphrologiques occupent une
place importante dans le diagnostic anténatal puisqu’elles
représentent 20% des anomalies dépistées pendant la gros-
sesse [1]. Le rein foetal est a explorer lors des examens
échographiques morphologiques systématiques du deuxiéme
et du troisieme trimestre de la grossesse. L’échographie
doit s’attacher a vérifier le nombre et la position des
reins, leur forme, leur taille, leur aspect et leur symétrie.
Les reins sont mesurés et leur taille peut étre compa-
rée aux courbes de croissance de Le Guern et al. [2]
en fonction de l’age gestationnel. En cas de néphro-
mégalie et/ou d’hyperéchogénicité rénale, |’échographie
tentera d’analyser au mieux le parenchyme, d’étudier
’ensemble du systéeme collecteur, d’apprécier la quantité
de liquide amniotique et de rechercher d’éventuelles ano-
malies morphologiques associées. La découverte de reins
hyperéchogenes est une situation stressante pour les parents
car il est difficile en anténatal d’en préciser |’étiologie et
le pronostic. En effet, dans la littérature, peu d’études se
sont intéressées a ce sujet et par conséquent, il existe peu
de données sur le suivi et surtout sur le pronostic rénal
a long terme de ces enfants [3—5]. A partir d’une série
rétrospective de 17 feetus porteurs de reins hyperéchogenes
suivis au CHRU de Lille, entre 1997 et 2008, nous proposons
d’apporter quelques éléments de réponse aux questions que
se posent l’obstétricien et le néphrologue pédiatre devant
la découverte échographique anténatale de cette anoma-
lie; Uobjectif de notre travail étant d’étudier le role de
’échographie dans |’évaluation anténatale diagnostique et
pronostique des reins hyperéchogenes.

Patients et methodes

Il s’agit d’une étude rétrospective portant sur 17 cas de reins
hyperéchogenes pris en charge au centre pluridisciplinaire
de diagnostic prénatal (CPDPN) de U’hopital Jeanne-de-
Flandre, au CHRU de Lille, de 1997 a 2008, de diagnostic
final connu. Les reins foetaux étaient considérés comme
hyperéchogénes lorsque leur échogénicité était supérieure
a celle du foie ou de la rate. La taille des reins était mesu-
rée par leur longueur en coupe sagittale et leur largeur en
coupe axiale et comparée aux courbes de référence de Le
Guern et al. [2]. La néphromégalie était définie pour une
taille supérieure a +2D.S. N’ont été retenus que les cas
pour lesquels ’anomalie rénale était bilatérale. Les malfor-
mations urologiques associées a des reins hyperéchogenes
ont été exclues de notre étude, ainsi que les syndromes
polymalformatifs dont le pronostic vital était engagé par
une malformation autre que l’anomalie rénale. La quan-
tité de liquide amniotique était estimée par une méthode
de mesure semi-quantitative. La méthode, la plus utili-
sée dans notre étude, consistait a mesurer la plus grande
citerne verticale de liquide amniotique. L’oligoamnios était
défini par une citerne inférieure a 2cm [6,7]. La seconde
méthode était celle des «quatre quadrants» proposée par
Phelan et al. [8] qui consiste a additionner la mesure de
la citerne la plus profonde de chaque quadrant utérin dans
le plan vertical. Cette somme détermine l’index amnio-
tique (IA), considéré comme normal entre 8et 18cm et
variable en fonction de l’age gestationnel. L’oligoamnios
était défini par un IA inférieur a 8cm et l'oligoamnios
sévere par un IA inférieur a 5cm. Les éléments suivants
ont été analysés : ’histoire familiale, |’age gestationnel au
diagnostic, la taille des reins, la quantité de liquide amnio-
tique et U’éventuel dosage de la B2 microglobuline sérique
foetale. Les données anténatales échographiques recueillies
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étaient celles correspondant a la derniére échographie obs-
tétricale effectuée avant la naissance. Tous nos cas ont
été discutés au CPDPN compte tenu de la transversalité
de la pathologie. Obstétriciens, néphropédiatres, généti-
ciens ont participé a la discussion anténatale des dossiers.
Une consultation de néphropédiatrie était proposée aux
futurs parents. L'interruption médicale de grossesse (IMG)
demandée par le couple était jugée recevable en cas de
pathologie rénale sévéere et en particulier d’un oligoanam-
nios. L’évaluation postnatale a porté sur la surveillance de la
pression artérielle et de la fonction rénale, sur les résultats
de ’échographie rénale et du conseil génétique éventuel.
Une autopsie a été pratiquée en cas d’IMG. Tous les enfants
ont été suivis aprés leur naissance par un néphropédiatre
et une consultation de génétique était systématiquement
proposée au couple.

Résultats
Etiologies

Les étiologies se répartissent en quatre groupes: neuf
cas de polykystose rénale autosomique récessive (PKR)
(Tableau 1), trois cas de polykystose rénale autosomique
dominante (PKD), deux syndromes de Bardet-Biedl et trois
cas de néphromégalie et d’hyperéchogénicité transitoires
(Tableau 2).

Circonstances de découverte

Le dépistage de U’hyperéchogénicité rénale a été réalisé,
dans la majorité des cas, de facon fortuite. Dans quatre cas,
’examen échographique a été guidé par des antécédents
familiaux de pathologie rénale : trois cas d’histoire familiale
de PKD (deux parturientes et un conjoint), un cas d’IMG pour
dysplasie rénale multikystique chez un foetus précédent.

Age gestationnel au diagnostic

L'age gestationnel moyen au diagnostic était de
27,5+5,6SA (21—37) (médiane a 25SA). Neuf cas ont
été diagnostiqués a |’échographie du deuxiéme trimestre
de la grossesse, sept a celle du troisi€me trimestre et un
cas sur un controle de présentation foetale a 37 SA.

Données anténatales échographiques

La taille moyenne des reins était de 5,24+2,8D.S. (1,5-10,5)
(médiane a 4D.S.). La taille moyenne des reins était
de 6,6 £2,9D.S. (1,5-10,5) en cas de PKR, 4,2+2,8D.S.
(1,5—7) en cas de PKD, 3+0D.S. (3-3) en cas de syn-
drome de Bardet-Biedl et 3,7+0,6D.S. (3-4) en cas
d’hyperéchogénicité rénale transitoire. Le caractére hyper-
échogéne du parenchyme rénal était homogene dans la
majorité de nos cas (Fig. 1) mais un aspect échographique
plus inhabituel était retrouvé dans deux cas (cas 5Set 6)
avec une hyperéchogénicité rénale prédominante au niveau
des tiges calicielles (Fig. 2). La quantité de liquide amnio-
tique était normale dans neuf cas (trois PKR, deux PKD, un
syndrome de Bardet-Biedl et trois cas d’hyperéchogénicité

D 68.8mm
D 72.2mm

Figure 1  Gros reins hyperéchogénes (cas 7).
Hyperechogenic enlarged kidneys (case 7).

transitoire) alors que huit cas présentaient un oligoanam-
nios (six PKR, un PKD, un syndrome de Bardet-Biedl). Le
dépistage anténatal d’une hexadactylie associée a des reins
hyperéchogénes nous a fait porter le diagnostic de syndrome
de Bardet-Biedl (cas 14). L’échographie anténatale ne nous a
pas permis de porter un diagnostic étiologique de certitude
excepté en présence de malformations associées.

Issues de grossesse

Les issues de grossesses ont été marquées par cing IMG (trois
PKR, un PKD, un syndrome de Bardet-Biedl) et 12 naissances
vivantes (six PKR, deux PKD, un syndrome de Bardet-Biedl,
trois hyperéchogénicités transitoires) dont un déces néona-
tal au dixiéme jour de vie pour insuffisance rénale sévere
dans le groupe PKR. Le suivi moyen des enfants était de
47,2 4+ 37,8 mois (12—132) (médiane a 30 mois).

D 69.4mm
D 39.8mm

Figure 2 Hyperéchogénicité hétérogene du parenchyme
rénal (cas 6).

Heterogeneous hyperechogenicity of renal parenchyma
(case 6).



Tableau 1  Polykystose autosomique récessive.
Autosomal recessive polycystic kidney disease.

0v9

Période anténatale Bilan postnatal
Cas Antécédents Age Taille des  (DQBYntité de B2 microglobuline Caryotype  Issue Suivi(mois) Clinique Echographie Conseil génétique
gestationnel reins liquide sérique (mg/L) et fecetal rénale et étude indirecte
(SA) amniotique terme au du gene PKHD1
prélevement
1 IMG (DRMK) 24 +7 Normal 3,50 Normal NV (39 SA) 132 Normale NMG, HR, Informatif
(29SA) kystes
2 Non 34 +6 Normal — Non NV (40 SA) 14 Normale NMG, HR, Non
kystes
3  Non 29 +3,5 Normal — Non NV (38 SA) 29 Normale HR, kystes  Non
4 Non 32 +1,5 Anamnios 3,60 Normal NV (37 SA) 57 HTA (a 3mois) NMG, HR, Informatif
(35SA) dilatation
des voies
biliaires
5 Non 25 +9,5 Anamnios 3,51 Normal NV (37 SA) Déces j10 HTA IR NMG, HR, Informatif
(26 SA) kystes
6 Non 37 +7,5 Anamnios 2,65 Normal NV (39 SA) 19 HTA(naissance) NMG, HR, Non
(38SA) kystes
corticaux,
kyste
biliaire
7  Non 33 +9 Anamnios — Normal IMG (34SA) — — — Informatif
8 Non 34 +5 Anamnios — Normal IMG (355A) — — — Informatif
9 Non 33 +10,5 Anamnios — Normal IMG (34SA) — — — Informatif

IMG : interruption médicale de grossesse ; DRMK : dysplasie rénale multikystique ; NV : né vivant;; NMG: néphromégalie; HR: reins hyperéchogenes; HTA: hypertension artérielle; IR:
insuffisance rénale.
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Tableau 2  Autres étiologies de reins hyperéchogenes.

Other aetiologies of fetal hyperechogenic kidneys.

Période anténatale

Bilan postnatal

Cas Antécédents Age Taille Quantité de B2 microglobuline  Caryotype Issue Suivi Clinique  Echographie Conseil
gestationnel reins (D.S.)  liquide sérique foetal (mois) rénale génétique
(SA) amniotique (et étude en
biologie
moléculaire)
Polykystose autosomique dominante
10 PKD 22 +4 Normal - Non NV (39 SA) 24 Normale NMG, HR, Non
Mere kystes
11 PKD 22 +1,5 Normal - Non NV (40 SA) 12 Normale  NMG, HR, Oui (pas de
Pére kystes diagnostic
moléculaire)
12 PKD 21 +7 Oligoamnios — Normal IMG (22 SA) — — - Non
Mere sévere
Syndrome de Bardet-Biedl
13 Non 24 +3 Normal — Non NV (41 SA) 80 HD HR Oui
Obésité (mutation
Myopie homozygote
sévere du gene
Retard BBST)
mental
14  Non 22 +3 Oligopamnios — Normal IMG (30SA) — HD - Oui (pas de
sévere diagnostic
moléculaire)
Hyperéchogénicité rénale transitoire
15 Non 22 +4 Normal — Non NV (39 SA) 36 Normale  Normale Non
16  Non 31 +4 Normal - Non NV (38 SA) 86 Normale  Normale Non
17  Non 22 +3 Normal — Non NV (40 SA) 30 Normale  Normale Non

PKD : polykystose rénale autosomique dominante ; NV : né vivant ; NMG : néphromégalie ; HR: reins hyperéchogenes; IMG : interruption médicale de grossesse ; HD : hexadactylie.
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Devenir en fonction de la taille des reins

Des reins supérieurs a +4D.S. (n=8) étaient associés a un
pronostic plus défavorable (quatre IMG, un décés néona-
tal, un enfant symptomatique, deux asymptomatiques) par
rapport a des reins inférieurs ou égaux a +4D.S. (n=9,
sept enfants asymptomatiques, un hypertendu, une IMG)
(Tableau 3).

Devenir en fonction de la quantité de liquide
amniotique

Sur les huit cas d’oligoanamnios, on notait cinq IMG et trois
enfants symptomatiques : un déces néonatal dans un tableau
d’hypertension artérielle et d’insuffisance rénale séveres
au-dessus de toute ressource thérapeutique et deux enfants
actuellement hypertendus. L’hypertension artérielle était
présente dés la naissance pour ’'un de ces enfants et était
apparue a l’age de trois mois pour l’autre. En revanche, une
quantité de liquide amniotique normale (n=9) était associée
a une issue de grossesse favorable sans IMG ni décés néona-
tal ; tous les enfants sont actuellement asymptomatiques.

L’association d’un oligopanamnios et de reins de taille
supérieure a +4D.S. (n=6) était de mauvais pronostic
(quatre IMG, un déces néonatal et un enfant vivant hyper-
tendu) (Tableau 3).

Dosage de la B2 microglobuline sérique foetale

Quatre ponctions de sang foetal (PSF) ont été effec-
tuées dans notre série pour doser la B2 microglobuline
sérique foetale afin d’évaluer la fonction rénale. L’indication
du dosage a été posée devant la découverte de reins
hyperéchogénes associés a un anamnios sans autre anoma-
lie morphologique foetale dépistée ni antécédent familial
lorsque le couple désirait poursuivre la grossesse (trois
cas) ou devant la récidive du tableau échographique au
niveau rénal avec index amniotique normal (un cas). Rétros-
pectivement, ces quatre dosages ont été réalisés dans le
groupe des PKR (Tableau 1). Toutes les valeurs étaient nor-
males (inférieures a 5mg/L), moyenne a 3,3+0,4mg/L
(2,65—3,6), alors qu’un enfant est décédé en période néona-
tale d’une insuffisance rénale sévéere et que deux autres sont
aujourd’hui hypertendus. Un seul enfant agé de 132 mois est
asymptomatique.

Caryotype foetal

Neuf caryotypes ont été effectués dans notre série. Cing
dans le cadre des IMG et quatre de facon systématique pen-
dant la PSF pour dosage de la B2 microglobuline sérique
foetale. Tous sont normaux.

Consultation de génétique

Dans notre série, seulement neuf familles ont bénéficié en
postnatal d’un conseil génétique (six PKR, un PKD et deux
syndromes de Bardet-Biedl). L’analyse de liaison du géne
PKDH1 de la PKR par étude indirecte en biologie moléculaire
a été informative dans tous les cas et a permis la réalisation

d’un diagnostic anténatal de PKR chez trois familles. Le syn-
drome de Bardet-Biedl a été confirmé, sur le plan génétique,
par analyse en biologie moléculaire des genes du Bardet-
Biedl pour ’enfant 12, porteur d’une mutation homozygote
du géne BBS1. Dans 'autre cas, il n’y avait pas, au moment
de UIMG, de géne identifié permettant de faire le diagnos-
tic moléculaire de cette pathologie. Il n’y a pas eu d’analyse
génétique pour la PKD. L’étude en biologie moléculaire du
gene TCF2n’a pas été effectuée dans notre série.

Discussion

Notre étude porte sur 17cas de reins hyperéchogenes
diagnostiqués a |’échographie anténatale du deuxiéme ou
du troisieme trimestre de la grossesse, entre 1997 et 2008,
dans une maternité universitaire de niveau lll. Le suivi post-
natal moyen des enfants est de 47,2 + 37,8 mois (12—132).
L'objectif de notre étude est de montrer limportance
de U’échographie anténatale dans le dépistage des reins
hyperéchogeénes et son role dans le bilan étiologique et
pronostique.

L’annonce d’une malformation au cours d’une grossesse
constitue une situation stressante a la fois pour la femme,
le couple qui recoit cette nouvelle mais aussi pour |’équipe
médicale. Le diagnostic positif des gros reins hyperécho-
génes est un diagnostic échographique relativement aisé.
Ce qui est plus difficile, c’est de préciser aux parents
’étiologie et surtout le pronostic. Le diagnostic anténa-
tal doit alors rassembler tous les éléments, échographiques
essentiellement, indispensables a l’orientation étiologique
et au pronostic a court et a moyen terme, afin d’informer
au mieux les parents sur la pathologie et de les guider dans
leur choix.

Diagnostic étiologique

Les causes de reins hyperéchogenes sont multiples. En
effet, une hyperéchogénicité du parenchyme rénal n’est
pas synonyme de polykystose rénale. La découverte de
reins hyperéchogénes lors d’une échographie anténatale
pose des problémes diagnostiques puisque |’échographie est
réputée peu performante pour en préciser l’étiologie. De
nombreuses étiologies de pronostics différents peuvent se
manifester de facon proche en échographie. La premiéere
démarche doit étre d’exclure une uropathie malformative.
Les maladies kystiques rénales héréditaires, PKR et PKD,
sont les principales causes relevées dans la littérature.
Une mutation du géne TCF2, des atteintes syndromiques,
des atteintes rénales associées a une anomalie chromoso-
mique, des maladies métaboliques et des maladies acquises
(iatrogénes, toxiques [9], infectieuses) peuvent aussi étre
évoquées. Enfin, il existe des cas d’hyperéchogénicité tran-
sitoire avec disparition de toute anomalie au cours du
suivi.

La PKD affecte un sur 1000nouveau-nés faisant de
cette affection la forme héréditaire la plus fréquente
d’atteinte rénale et représente jusqu’a 10% des causes
totales d’insuffisance rénale chronique terminale [10]. Elle
se révele généralement a U’age adulte. Néanmoins, des
formes anténatales sont possibles. En théorie, ’aspect
échographique anténatal le plus typique est celui de reins
modérément augmentés de volume (+2D.S.) et hyperécho-
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génes. L’hyperéchogénicité est corticale ou moins souvent
globale. La différenciation corticomédullaire est conservée.
Les kystes, quand ils sont visibles, sont habituellement infé-
rieurs a 5mm. Ils apparaissent le plus souvent apres la
naissance et sont de préférence corticaux. La quantité de
liquide amniotique est le plus souvent normale [11]. Dans
notre série, la taille moyenne des reins est de 4,2 +2,8D.S.
(1,5—7) avec une hyperéchogénicité du parenchyme rénal
homogeéne et globale. La quantité de liquide amniotique est
normale dans deux cas sur trois. Dans l’étude de Boyer et
al. [12], sur 26 cas de PKD dépistés par échographie anténa-
tale, 73 % des enfants sont asymptomatiques a 5,5ans, 19%
hypertendus et 8 % insuffisants rénaux.

La PKR touche quant a elle un sur 20000a un
sur 40000 nouveau-nés. Les aspects échographiques sont
variables. Plus fréquemment, on retrouve de trés gros reins
(+5a +10D.S.) découverts durant le deuxiéme trimestre
de la grossesse. Leur hyperéchogénicité est médullaire ou
globale et les kystes, quand ils sont visibles, sont infé-
rieurs a 5mm dans environ 20% des cas et supérieurs
dans prés de 10% des cas [13,14]. Un aspect échogra-
phique plus rare mais plus caractéristique est celui de gros
reins (+2a +4D.S.) présentant une inversion de la différen-
ciation corticomédullaire liée a une atteinte limitée a la
région médullaire. L'atteinte hépatique n’est pas démon-
trée in utéro. L'oligoamnios est modéré a sévere et se
majore au cours de la grossesse. Dans notre série, la taille
moyenne des reins est de 6,6 +2,9D.S. (1,5—-10,5) et un
anamnios est présent dans 67 % des cas. L’ hyperéchogénicité
rénale est globalement homogene. Cependant, elle prédo-
mine au niveau des tiges calicielles dans deux cas (cas 5et
6) donnant un aspect hétérogéne au parenchyme rénal. Le
diagnostic évoqué en premier lieu a été celui d’oxalose
ou d’hypervitaminose alors qu’il s’agissait bien de cas de
polykystose rénale récessive. Bergmann et al. [15] ont suivi
’évolution de la PKR chez des enfants survivants aprés la
période néonatale. La néphromégalie est constante chez
les nouveau-nés et les nourrissons. L’hypertension artérielle
présente dans 60 % des cas est sévere en période néonatale
mais régresse fréquemment. L’insuffisance rénale chronique
est détectée a un age moyen de quatre ans. Méme si les
aspects échographiques de la PKR et de la PKD décrits dans
la littérature semblent différents, il n’est pas aussi facile

Tableau 3

de les différencier en échographie anténatale. Dans notre
étude, aucun critére échographique ne permet de distinguer
ces deux étiologies.

D’autres étiologies peuvent étre évoquées en cas de reins
hyperéchogenes. L’anomalie du géne TCF2est la principale
cause de reins hyperéchogénes dans la série de Decramer et
al. [16] publiée en 2007. Les reins foetaux sont hyperécho-
génes et de taille normale dans 80% des cas, porteurs de
microkystes corticaux et associés a une quantité de liquide
amniotique normale. Le diagnostic doit étre évoqué surtout
si ’on retrouve des anomalies rénales ou extrarénales (dont
le diabéte Mody) évocatrices dans la famille.

Une hyperéchogénicité rénale a été rapportée chez 5a
15% des foetus trisomiques (13, 18 ou 21) [17—19]. Des mal-
formations plurisystémiques sont habituellement présentes
justifiant la réalisation d’un caryotype foetal.

Le diagnostic de syndrome Bardet-Biedl peut étre porté
en anténatal devant l’association d’une hexadactylie et
de reins hyperéchogénes (cas 14). Ce syndrome associant
une obésité, une rétinite pigmentaire, une hexadactylie
post-axiale, un hypogonadisme, une atteinte rénale et un
retard mental variable, est suspecté en échographie préna-
tale devant une néphromégalie bilatérale entre +1D.S. et
+4D.S. avec des kystes de nombre, de taille et de situations
variables, le plus souvent localisés aux régions médullaires ;
la différenciation corticomédullaire est absente. Des
anomalies des pieds et des mains sont associées dans 70%
des cas. Une atteinte rénale est présente dans 90% des
cas de syndromes de Bardet-Biedl et 15a 50% des enfants
atteints finissent par développer une insuffisance rénale
[20,21]. D’autres syndromes malformatifs associés a des
reins hyperéchogénes doivent étre également recherchés
tels que le syndrome d’lvemark ou encore le syndrome de
Meckel-Griiber.

Enfin, le diagnostic d’hyperéchogénicité transitoire
porté, dans notre série, chez trois enfants devant la nor-
malisation postnatale de l’échogénicité du parenchyme
rénal est un diagnostic faussement rassurant puisque le
recul moyen du suivi postnatal de ces enfants est limité
a 50,7 +30,7 mois (36—86) alors qu’une surveillance pro-
longée serait nécessaire pour affirmer de fagcon certaine le
diagnostic d’hyperéchogénicité transitoire et le bon pronos-
tic qui en découle.

Pronostic en fonction de la quantité de liquide amniotique et de la taille des reins.

Outcome according to amniotic fluid volume and the size of kidney.

Total IMG Déces néonatal Vivants symptomatiques Vivants asymptomatiques
Liquide amniotique 9 0 0 0 9
normal
Oligoanamnios 8 5 1 2 0
Reins > +4D.S. 8 4 1 1 2
Reins <+4D.S. 9 1 0 1 7
Liquide amniotique 7 0 0 0 7
normal et reins
<+4D.S.
Oligoanamnios et 6 4 1 1 0
reins>+4D.S.

IMG : interruption médicale de grossesse.
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Devant la découverte de reins hyperéchogenes,
’échographie anténatale n’est pas suffisamment spé-
cifique pour porter un diagnostic étiologique de certitude.
En effet, il n’existe pas de signes pathognomoniques de
telle ou telle étiologie. La taille des reins, 'aspect du
parenchyme rénal ou encore la quantité de liquide amnio-
tique ne permettent pas d’affirmer une étiologie plutot
qu’une autre. Néanmoins, le dépistage échographique
anténatal de malformations extrarénales associées et la
présence d’antécédents familiaux de pathologie rénale nous
aident a U'orientation étiologique. Par ordre de fréquence,
le diagnostic de PKR est le plus souvent évoqué. Quelle que
soit ’étiologie, elle est souvent confirmée par l’examen
foetopathologique en cas d’IMG, par l’enquéte génétique
et les études en biologie moléculaire quand elles sont
possibles, ou encore sur l’évolution postnatale clinique et
échographique des enfants.

Evaluation pronostique

Devant la découverte prénatale de reins hyperéchogénes,
[’évaluation pronostique est primordiale. Elle repose essen-
tiellement sur la surveillance échographique de I’évolutivité
de la pathologie rénale, I’aspect (échogénicité, différencia-
tion) et la taille des reins, et sur la quantité de liquide
amniotique et son évolution dans le temps. Dans l’étude
de Tsatsaris et al. [3], le seuil de +4D.S. pour la taille
rénale a été retenu comme critére d’évaluation pronos-
tique de gravité. En tenant compte du méme seuil pour
notre série, tous nos reins foetaux hyperéchogénes infé-
rieurs ou égaux a +4D.S. associés a un liquide amniotique
normal sont de bon pronostic. En revanche, une néphro-
mégalie supérieure a +4D.S. et un oligoanamnios sont des
facteurs d’évaluation de mauvais pronostic, conduisant a
une IMG, un décés néonatal ou a des symptomes cliniques
postnataux. L’étude d’Estroff et al. [4] conclue également
au pronostic péjoratif d’un oligoamnios associé a une hyper-
échogénicité rénale uni- ou bilatérale. Enfin, Carr et al. [5]
démontrent un pronostic rénal favorable avec tendance a
’atténuation de I’échogénicité lorsque |’hyperéchogénicité
rénale est associée a une quantité normale de liquide amnio-
tique. La quantité de liquide amniotique et la taille des
reins sont donc des critéres pronostiques pertinents dans
[’évaluation anténatale du pronostic rénal. De plus, ce sont
des éléments pronostiques accessibles a tous les échogra-
phistes ; la quantité de liquide amniotique est d’estimation
aisée et facilement reproductible, et la mesure des reins
fait partie intégrante de l’échographie.

Le pronostic dépend également des malformations asso-
ciées et le caryotype foetal doit étre proposé au couple en
cas de découverte anténatale de gros reins hyperéchogénes
associés a d’autres anomalies malformatives.

Outre la mesure de la quantité de liquide amniotique et
la taille des reins comme facteurs pronostiques, nous nous
sommes intéressés a |’évaluation de la fonction rénale post-
natale en dosant en anténatal la B2 microglobuline sérique
foetale. Dans notre série, une valeur normale ne permet
pas d’établir le pronostic de la fonction rénale puisque les
quatre dosages étaient normaux alors qu’un enfant était
en insuffisance rénale a la naissance entrainant son décés
et que deux autres enfants sont actuellement hypertendus.

Méme si le role du dosage de la B2 microglobuline sérique
foetale ne peut étre évalué dans notre série, nos résul-
tats sont concordants avec les données de la littérature.
Muller et al. [22] ont montré qu’une valeur normale de
B2 microglobuline sérique feetale n’est pas un bon critére
d’évaluation pronostique en cas de reins hyperéchogénes.
Son dosage n’est pas corrélé a la créatinine sérique post-
natale en cas de polykystose rénale contrairement aux
uropathies obstructives [23,24].

Il est donc difficile d’établir en anténatal, devant la
présence de reins hyperéchogénes, la qualité de la fonc-
tion rénale et son évolution sur le long terme. L’évaluation
pronostique doit tenir compte de [’association de facteurs,
’aspect du parenchyme rénal, la taille des reins et la quan-
tité de liquide amniotique et non de critéres pronostiques
pris isolément.

Conseil génétique

Les néphropathies héréditaires représentent une part impor-
tante des causes d’insuffisance rénale chronique, en
particulier chez Uenfant [25]. Elles doivent faire ’objet
d’un conseil génétique. Devant la découverte de reins hyper-
échogenes, lors des échographies obstétricales du deuxieme
ou du troisiéme trimestre de la grossesse, les explorations
génétiques peuvent étre envisagées au cas par cas. Mais,
compte tenu de ’hétérogénéité génétique, il est parfois dif-
ficile d’obtenir une confirmation en biologie moléculaire. Il
est alors primordial de prévoir un conseil génétique dans le
postpartum afin de confirmer le diagnostic et d’envisager la
possibilité d’un diagnostic prénatal pour les grossesses ulté-
rieures. Un diagnostic moléculaire prénatal sur l’ADN extrait
des villosités choriales ou du liquide amniotique peut étre
proposé a un couple qui a déja un enfant atteint d’un syn-
drome de Bardet-Biedl, si les mutations ont été identifiées
au préalable dans la famille concernée. De méme, dans le
cas d’un antécédent de PKR, le diagnostic anténatal est éga-
lement possible par des analyses de liaison sur une biopsie
de trophoblaste ou une amniocentése. Dans notre série, les
analyses de liaison en biologie moléculaire étaient informa-
tives pour le géne PKDH1 de la PKR dans tous les cas. L’étude
en biologie moléculaire du géne TCF2n’a pas été effectuée.
En effet, nos cas concernait surtout des reins hyperécho-
geénes bilatéraux tres augmentés de volume ou associés a
un anamnios sans contexte familial de diabéte ni de malfor-
mations extrarénales n’évoquant pas en premier lieu cette
hypothése. Lorsqu’il existait un antécédent de pathologie
rénale, cela orientait le diagnostic vers une maladie rénale
kystique héréditaire plutdt que vers une anomalie du gene
TCF2. L’analyse en biologie moléculaire du géne TCF2 aurait
pu étre intéressante pour les cas 15, 16et 17sans étiolo-
gie précise associant des reins hyperéchogenes modérément
augmentés de volume et un liquide amniotique normal.

Limites

Notre série comporte des limites. En effet, notre effectif
est faible et nous n’avons pas assez de naissances vivantes
ni de recul suffisant pour extrapoler nos résultats a tous les
diagnostics de reins hyperéchogénes de découverte anténa-
tale. Il est nécessaire de poursuivre |’évaluation anténatale
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échographique diagnostique et pronostique en menant des
études prospectives comportant des effectifs plus impor-
tants avec un recul plus long afin de prédire au mieux
’évaluation de la fonction rénale a long terme en iden-
tifiant, a posteriori, les facteurs anténataux l’influencant.
Pour cela, les études devront étre menées en collaboration
avec les néphrologues pédiatres pour un suivi régulier et a
long terme des enfants.

Conclusion

L’apport de l’échographie est essentiel dans la recherche
étiologique et dans ’évaluation pronostique des reins hyper-
échogenes. Une méme image échographique rend compte
d’une grande variété de causes, et pour une méme étio-
logie, le devenir a long terme est trés variable et donc
souvent difficile a préciser. La découverte anténatale de
reins hyperéchogénes améne a se poser trois questions
fondamentales : existe-t-il une histoire familiale? Existe-t-
il des malformations associées? Qu’en est-il de la fonction
rénale?

La clé du diagnostic repose sur les antécédents familiaux
d’anomalies rénales et sur la présence de malformations
associées. En ’absence de malformation associée, le diag-
nostic principal est celui d’une PKR par ordre de fréquence.
La quantité de liquide amniotique, ’aspect et la taille des
reins sont les meilleurs facteurs pronostiques.

En cas de diagnostic anténatal d’hyperéchogénicité
rénale, un bilan complémentaire est nécessaire afin de
guider le diagnostic étiologique et d’évaluer au mieux le
pronostic feetal qui dépend essentiellement de |’étiologie,
de la fonction rénale et des éventuelles anomalies asso-
ciées. Ce bilan doit étre réalisé de facon optimale dans
un CPDPN. Il comporte une échographie de référence,
une surveillance échographique rapprochée afin d’évaluer
[’évolution de la pathologie rénale et la quantité de liquide
amniotique, un avis néphropédiatrique et une consulta-
tion de génétique. Le caryotype fcetal est étudié en
cas d’anomalies extrarénales associées, une échographie
rénale des parents et des grands-parents est réalisée si
besoin et un examen foetopathologique est pratiqué en
cas d’IMG. Des analyses moléculaires pourront étre réali-
sées secondairement en fonction du diagnostic étiologique
retenu.

Conflit d’intérét

Pas de conflit d’intérét a déclarer.
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