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Synthèse à destination du médecin traitant 
La polykystose rénale autosomique récessive (PKR) est une maladie génétique rare, touchant 1 
personne sur 20 à 30 000. Elle est liée, dans la grande majorité des cas, à des mutations 
bialléliques du gène PKHD1, qui code la fibrocystine, une protéine du cil primaire exprimée 
principalement dans les tubules collecteurs rénaux et les voies biliaires intra-hépatiques. 
 
L’expression clinique de la maladie est très variable, tant en termes d’âge de révélation que de 
sévérité. Elle associe le plus souvent une atteinte rénale et une atteinte hépatique.  
 

L’atteinte rénale peut être symptomatique dès la vie intra-utérine avec des reins volumineux et 
hyperéchogènes, parfois associés à un oligoamnios et, dans les formes les plus sévères, à une 
hypoplasie pulmonaire secondaire, pouvant engager le pronostic vital néonatal. Chez le 
nourrisson, elle peut être révélée par une néphromégalie avec reins palpables, une hypertension 
artérielle, ou encore une insuffisance ventriculaire gauche secondaire à une hypertension artérielle 
sévère. 
Sur le plan morphologique, les reins sont en général hypertrophiés, microkystiques et peu 
différenciés. L’insuffisance rénale chronique est fréquente et progressive, avec une survie rénale 
estimée à environ 50 % à l’âge de 20 ans.  

L’atteinte hépatique est le plus souvent plus tardive. Elle est caractérisée par une fibrose 
hépatique congénitale, fréquemment associée à des dilatations des voies biliaires intra-
hépatiques. Elle peut se compliquer d’une hypertension portale et d’épisodes de cholangite 
bactérienne. 

Le traitement est symptomatique.  
Sur le plan rénal : contrôle strict de la pression artérielle, mesures de néphroprotection, recours à 
la dialyse puis à la transplantation rénale en cas d’insuffisance rénale terminale. 
Sur le plan hépatique : dépistage et prise en charge de l’hypertension portale, traitement des 
complications, et, dans les formes les plus sévères, discussion d’une transplantation hépatique, 
isolée ou combinée foie-rein. 
 
Signes devant faire suspecter le diagnostic :  
La PKR doit être évoquée dans les situations suivantes : 
• En période anténatale : reins volumineux et hyperéchogènes et/ou oligoamnios. 
• Chez les nourrissons : néphromégalie avec reins palpables, hypertension artérielle, insuffisance 

ventriculaire gauche inexpliquée, retard de croissance staturo-pondérale, pyélonéphrite 
associée à une imagerie rénale évocatrice. 

• Chez l’enfant plus grand : hypertension artérielle, signes d’hypertension portale, reins 
hyperéchogènes ou multi-kystiques, pyélonéphrite avec anomalies morphologiques évocatrices. 

• Chez l’adulte : reins kystiques de taille normale ou diminuée et/ou atteinte hépatique évocatrice 
de fibrose hépatique congénitale avec ou sans dilatation des voies biliaires. 

 
Conduite à tenir face à ces signes :  
Il est primordial de mesurer et contrôler la pression artérielle. 
Un bilan biologique permettra d’évaluer la fonction rénale et les désordres ioniques. 
Une consultation rapide en néphrologie sera nécessaire. 
Il faudra rechercher des signes d’hypertension portale. 
 
Rôle du médecin traitant et du pédiatre de ville dans la prise en charge du patient : 
Il assurera le suivi du patient en collaboration avec les spécialistes d’organe. Il s’assurera de 
renforcer les règles de néphroprotection : régime alimentaire adapté, contre-indication aux AINS, 
éviter les ponctions veineuses au pli du coude, précaution vis-à-vis de l’injection de produits de 
contraste iodés, etc. 

 

 


