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Le cil primaire

e Cil primaire (9 + 0)

Cellule ciliée (9 + 2)
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Cil primaire, signalisation cellulaire
et ciliopathies
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Cholangiocyte

Développement
des canaux biliaires intrahépatiques

Hepatoblasts  primitive ductal
structures

Lemaigre, Ann Rev Pathol 2019



Kystes du foie de foetus humains ayant une maladie
polykystique rénale autosomique récessive
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Polykystose hépatique

Temmerman & Nevens, Gastroenterology 2019



Polykystose hépatique

Maladie polykystique Maladie polykystique rénale Maladie polykystique rénale
hépatique autosomique autosomique récessive autosomique dominante
dominante
(ADPLD) (ARPKD) (ADPKD)

Kystes hépatiques prédominants Kystes rénaux et hépatiques Kystes rénaux et hépatiques
PRKCSH GllS PKHD1 Fibrocystine PKD1 Polycystine-1
SEC63 SEC63 PKD2 Polycystine-2
ALGS8 ALG8 GANAB GANAB
GANAB GANAB
SEC61B SEC61[

LRP5 LRP5

PKHD1 Fibrocystine Masyuk et al. Hepatology 2018



Localisation des protéines mutées
dans la polykystose hépatique

PC, polycystin
FC, fibrocystin

Masyuk et al. Hepatology 2018



Localisation et fonction des protéines mutées
dans la polykystose hépatique
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PC, polycystin
FC, fibrocystin

Lee-Law et al. CO Gastroenterology 2019
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Genes impliqués
dans la polykystose hépatique
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Prévalence des maladies polykystiques rénales et
hépatiques estimées par séquencage de populations

* Deux bases de données de séquences

* Gnom AD 15 496 génomes diploides
123 136 exomes diploides

 BRAVO 62 784 genomes diploides

Lanktree et al. ] Am Soc Nephrol 2018



Prévalence des mutations responsables de maladie
polykystique rénale autosomique dominante (ADPKD)
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Lanktree et al. ] Am Soc Nephrol 2018



Prévalence des mutations tronquantes responsables de
maladie polykystique hépatique autosomique dominante
(ADPLD)

Prevalence

per 10,000 1in

PRKCSH o— 4.8 2,077
SEC63 =l 2.1 4,684
GANAB —— 23 4,379
ALGS — 7.0 1,429
SEC61B - 0.7 14,385
LRP5 —— 3.2 3,099

Total S—— 20.2 496
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mutations per 10,000 people

Risque de ADPLD = 20/ 10 000

Lanktree et al. ] Am Soc Nephrol 2018



Efficacité du Lanreotide dans la polykystose hépato-
rénale autosomique dominante

A 120-week randomized clinical trial
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Van Aerts et al. Gastroenterology 2019



Efficacité du Lanreotide dans la polykystose hépato-
rénale autosomique dominante
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