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Introduction:

Telomeéropathie : groupe rare de pathologies systémiques caractérisées par des
anomalies génétiques causant une reduction des telomeres (séquences répétées
de nucléotides qui permettent la stabilité du génome)*.

Cas clinique : Patiente de 57 ans

- Atteinte pulmonaire : dyspnée > fibrose pulmonaire des lobes supérieurs

- Atteinte hématologique : pancytopénie (BOM : hypoplasie médullaire avec une
cellularité < 20%, sans population monoclonale)

- Atteinte hépatique : hépatomeégalie a I'imagerie , fibroscanner : fibrose avancéee
F4 (élastométrie 31kPa), signes d’hypertension portale (gastroscopie : varices
cesophagiennes) > Cirrhose

- Atteinte génétique : mutation du gene TERT a |'état hétérozygote (c.297C>A,
p.(Phe99Leu))

=» Diagnostic de telomeropathie

De facon concomitante : apparition d’'une

insuffisance rénale rapidement progressive :

- Créatininémie 286umol/L

- Protéinurie tubulaire 0.5g/24h (dont 50%
d’albumine)

- Leucocyturie + hématurie

=» Diagnostic de Néphropathie a IgA a la PBR

Conclusion
Ce cas illustre I'association chez une méme patiente d’'une téelomeéropathie
(compliquée d’une fibrose pulmonaire, d’'une hépatopathie et d’'une
pancytopénie) et d’une Néphropathie a IgA. Cette association est peu rapportée
dans la littérature. Certaines études semblent montrer un lien entre la longueur
des télomeres et la survenue d’une néphropathie a IgA 2. Une autre étude
suggere que le gene TERT muté renforce les fonctions des lymphocytes CD19+, ce
qui pourrait contribuer a la physiopathologie de la néphropathie a IgA 3.
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