COMMENT J’EXPLORE...
le syndrome d’Alport par la biopsie cutanée
Quand la peau parle pour le rein

P. DELANAYE (1), A.F. NIKKELS (2), O. MARTALO (3), C. DECHENNE (4),

J.E. ARRESE (5),
G. RorIvE (6), G.E. PIERARD (7)

RESUME : Le syndrome d’Alport est une affection rénale
grave. Il est de transmission héréditaire. Le collagéne de type
IV est anormal dans sa structure moléculaire dans le rein et la
peau. immunohistochimie réalisée sur une biopsie cutanée
standard permet de prouver le diagnostic chez les sujets atteints
et les femmes saines porteuses de la mutation sur un chromo-
some X.

Apres la polykystose hépato-rénale, le syn-
drome d’Alport est la maladie génétique le plus
souvent responsable d’une insuffisance rénale
chronique terminale (1-4). Les symptomes clas-
siques sont une hématurie (condition sine qua
non au diagnostic), une protéinurie précoce, une
insuffisance rénale chronique progressive, une
surdité de perception et diverses atteintes ophtal-
mologiques dont la plus spécifique est le lenti-
cone antérieur (2-5).

Dans la grande majorité des cas, la mutation se
situe sur le chromosome X. Elle touche le géne
(COLA4AS5) codant pour la chaine o5 du collagéne
de type 1V, élément fondamental des membranes
basales. Les mutations de ce géne expliquent 80
% des syndromes d’Alport (3, 4, 6-9). Poser le
diagnostic de syndrome d’Alport uniquement sur
une base clinique est cependant loin d’étre évi-

Fig. 1. Absence d’immunoréactivité pour la chaine o5 du collagéne
IV au niveau de la membrane basale dermo-épidermique chez un
homme atteint du syndrome d’Alport.
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HoWw TO INVESTIGATE ALPORT’S SYNDROME BY A SKIN BIOPSY.
'WHEN SKIN SPEAKS FOR KIDNEY.

SUMMARY : Alport’s syndrome is a severe hereditary renal
disease. Type IV collagen is abnormal in its molecular composi-
tion both in the kidneys and the skin. Immunohistochemistry
performed on a conventional skin biopsy allows to prove the
diagnosis in the affected subjects and in healthy women exhibi-
ting the mutation on a single X chromosome.
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dent. Une biopsie rénale doit donc souvent étre
envisagée. Le diagnostic génétique reste égale-
ment trés difficile (géne long, mutations mul-
tiples...). La chaine a5 du collagéne IV n’est pas
retrouvée dans toutes les membranes basales de
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Fig. 2. Immunoréactivité focale pour la chaine o5 du collagene IV au
niveau de la membrane basale dermo-épidermique chez une femme
porteuse de la mutation du syndrome d’Alport.

Fig. 3. Immunoréactivité continue pour la chaine 0.5 du collagéne IV
a la jonction dermo-épidermique d’un sujet sain.
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Fig. 4. Immunoréactivité continue pour la chaine ol du collagene IV Fig. 5. Immunoréactivité négative pour la chaine o3 du collagene IV
au niveau des membranes basales dermo-épidermiques et vascu- au niveau des membranes basales de la peau. Aspect identique chez
laires. Aspect identique chez les sujets sains et ceux atteints du syn- les sujets sains et ceux atteints du syndrome d’Alport.
drome d’Alport.
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