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La Réunion
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1 - UCL
Brussels

2 - INSERM
Paris

3 - AU
Aarhus

4 - RUNMC
Nijmegen

7 - HSR
Milan

6 - UZH
Zurich

8 - GOSH
London

5 - CHARITE
Berlin
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Récepteur Sensible au Calcium
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Pathologies avec plusieurs types de 
transmission
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Diabète Insipide Néphrogénique
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Acidose Tubulaire Distale
(n=100)

Récessive 
(n=79)

Dominante
(n=21)

Consanguinité
(n=30)

Complete
(n=11)

Incomplète
(n=10)

Etude Haplotypes
SLC4A1 mutations

(n=10)
No mutation
in SLC4A1

Sporadique 
(n=49)

ATP6V0A4 mutations
(n=15)

ATP6V1B1 mutations
(n=12)

No mutations
(n=3)

ATP6V0A4 mutations
(n=16)

ATP6V1B1 mutations
(n=22)

No mutation
(n=11)

No mutation
(n=1)
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Matériel génétique
22 paires d’autosomes

Chromosomes sexuels

XY
Homme

XX
Femme



Transmission



Transmission récessive lié à l’X

Sujet malade Sujets sainsFemme conductrice



Transmission récessive lié à l’X

� �

Hommes sains - Femmes conductrices
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Variabilité clinique chez les femmes
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Inactivation  précoce
et au hasard d’un de
2 chromosomes X

Tube collecteur



Transmission autosomique récessive

Sujet malade Sujet sainPorteurs sains



Transmission autosomique dominante

Sujets malades Sujets sains



Aquaporine-2�AQP2AR ou AD

60/95Récepteur V2 de la 
vasopressine�

AVPR2Liée à l’XDiabète Insipide Néphrogénique

15/33Echangeur Cl/HCO3�SLC4A1AD

63/82Sous unité a4 et B1 de la 
proton ATPase


ATP6V0A4 et 
ATP6V1B1

ARAcidose tubulaire distale

17/65Claudines 16 et 19	CLDN16 et CLDN19ARHypomagnésémie avec 
Hypercalciurie et 
néphrocalcinose

ADHypercalcémie familial bénigne

290/50Récepteur  sensible au 
Ca�

CASRADHypocalcémie autosomique 
dominante

420/78Na-Cl�SLC12A3ARSyndrome de Gitelman

90/40ClC-kb �CLCNKBARSyndrome de Bartter classique

6/100Sous unité Barttine�BSNDARSyndrome de Bartter anténatal 
avec surdité

50/70NaK2Cl� , Kir 1.1� , 
ClC-kb�

SLC12A1(NKCC2), 
KCNJ1,CLCNKB

ARSyndrome de Bartter anténatal

90/68ClC-5�CLCN5Liée à l’XSyndrome de Dent

Cohorte/ % 
confirmation

ProtéineGènes impliquésTransmissionMaladie
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Lié à l’ X ? Autosomique récessif? Autosomique dominant?



Réseau de Tubulopathies

Staff mensuel
multidisciplinaire

Néphrologues

Généticiens

Physiologistes

Chercheurs

Staffs de Néphro-génétique Marhea



Consanguinity

Yes No

Haplotypes – 4 loci

targeted gene
Sequencing

Particular 
phenotype traits

Standard phenotype

Hyperkalemia

Severe hypochloremic
alkalosis

Deafness

KCNJ1 sequencing

KCNJ1 sequencing

CLCNKB sequencing

BSND

Mutation No mutation

NKCC2 sequencing

Mutation No mutation

CLCNKB sequencing

Mutation No mutation

Mutation No mutation

Mutation No mutation

Mutation
No mutation or 
No amplification

CLCNKB QMPSF

CLCNKA/CLCNKB
sequencing

Homozygous or 
heterozygous deletion

No mutation

Other gene ?

Ante/neonatal Bartter syndrome


