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e livret est congu pour informer et aider au mieux les patients

atteints de Polykystose Rénale Autosomique Dominante (en

abrégé, PKD dans ce livret) et leurs familles. Il détaille les aspects
cliniques de la maladie, ses conséquences sur les reins et sur l'ensemble de
lorganisme, explique les aspects de sa transmission héréditaire et précise les
mécanismes qui contribuent a la formation, puis a la croissance des kystes
caractéristiques de la PKD. Enfin une large place est faite aux différents
traitements opposables a la maladie.

Destiné aux patients, ce livret a pour ambition de mettre a leur portée une

information claire, compléte et loyale sur la PKD. Bref, les repéres utiles :

* pour vivre avec la polykystose, et élaborer malgré les difficultés lides a la
maladie des projets éclairés, vigoureux, et aundacienx dans la vie
personnelle, familiale, professionnelle, sportive ou sociale ;

* pour faciliter le dialogue entre le patient et ses interlocutenrs médecins
- médecin référent bien sir, et néphrologue ; certaines manifestations de la
maladie étant déconcertantes, ou sources d’un vrai handicap : comment y
faire face ensemble ¢

* pour aider aussi au dialogue dans les familles, oot U'impact de la maladie
génétigue est éminemment variable, entre « fardeau d’hérédité» et volonté de
regarder la maladie en face: nous pouvons attester les émouvantes
manifestations de solidarité au sein de nombreuses familles.

La rédaction de ce livret sur la PKD a tenté de naviguer entre deux écueils :
complexité excessive et simplification frustrante. Malgré le parti pris d’une
rédaction dépouillée de termes trop spécialisés' pour des lecteurs non familiers
de la biologie et de la médecine, certains pourront trouver ardus les chapitres
concernant la génétique de la PKD, ou ['état de la recherche scientifique et
médicale. Qu’ils n’hésitent pas a sauter quelques pages pour aborder
directement les préoccupations qui sont les leurs : il n’est pas nécessaire de lire
les chapatres dans Uordre on ils sont présentés. D antres pourront regretter la
simplification parfots excessive de faits médicanx ou scientifiques complexes :
ce livret n'est mi un traité de médecine, ni un article scientifique.
Ouw’ils n’hésitent pas a dialoguer avec leur médecin ou leur néphrologue pour
tirer au clair ce qui mérite de I'étre dans leur histoire personnelle.

1. Les mots techniques marqués d’un astérisque sont expliqués dans le lexique 4 la fin du livret.



Quelques mots des rédacteurs : néphrologues ou généticiens de différents
horizons, impliqués durablement dans la Médecine d’adultes ou d’enfants,
ils ont en commun une longue expérience de la prise en charge de patients
atteints de PKD. Leur préoccupation commune a été de fournir un matériau
susceptible de contribuer a une prise en charge optimale de la PKD en France
et dans lensemble du monde francophone, ou au-dela.

LAIRG-France (Association pour I'Information et la Recherche dans les
maladies Rénales Génétiques), qui a sollicité cette seconde édition du livret
Polykystose Rénale Autosomique Dominante et assure sa diffusion, milite
depuis 20 ans pour diffuser les savoirs et favoriser la solidarité auprés des
patients et le soutien a la recherche dans les maladies rénales génétiques.
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