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Contexte Objectif

RaDiCo-ECYSCO est une cohorte multicentrique européenne, rétrospective et
prospective, du programme RaDiCo (Rare Disease Cohort) [1], sous l|'égide des
ministeres, financée par '’ANR et le MESRI et gérée par la plateforme RaDiCo INSERM.
Elle vise a mieux caractériser la cystinose et son évolution a long terme.

RaDiCo-ECYSCO inclut des patients atteints de cystinose, une maladie génétique rare MEthOde
caractérisée par une accumulation de cystine dans les lysosomes, provoquant des |ésions
dans différents organes et tissus, notamment les reins et les yeux [2]. Le gene causal,
CTNS, code pour la cystinosine, une protéine de la membrane lysosomale.

L'objectif principal est d’étudier I'histoire naturelle de la maladie, ses complications a
long terme, rénales et extra-rénales, 'effet des traitements, ainsi que I'impact sur la
qualité de vie des patients.

Les patients inclus présentent un diagnostic confirmé de cystinose selon les criteres
internationaux (taux de cystine, diagnostic moléculaire et/ou présence de cristaux
. _ o . . . oculaires). Les données pseudonymisées sont collectées via un e-CRF (REDCap®) par 25
Lincidence de la cystinose est estimee a environ 1 a 2 cas pour 100 000 naissances centres de la filiere ORKID (France) et 5 centres européens au sein du réseau ERKnet

vivantes [3] . (Belgique, Espagne, Italie et Allemagne). Les données préexistantes des patients inclus
RaDiCo-ECYSCO est une cohorte longitudinale européenne regroupant des patients dans la base de CEMARA ont été importées dans I'e-CRF REDCap® de ECYSCO. Le
pédiatriques et adultes [4].

premier patient a été recruté le 20/04/2017.
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Caractéristiques des traitements

Age en annge

Homozygous state
< 106 patients sont sous traitement de suppléance rénale, 70% ont été dialysés et 30% ont e e .
bénéficié d’une transplantation rénale comme premier traitement de suppléance (Fig. 5).
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Fig. 5 : 1°" Thérapie de suppléance

. Haemodialysis
Peritoneal dialysis

Living donor transplantation

Caractéristiques des complications rénales et extra-rénales a I'inclusion :

< Parmi les 84 patients sans suppléance, 49% ont une maladie rénale de stade | ou Il, et
51% sont au moins au stade Il (Fig.8)
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Deceased donor transplantation

Age au 1er traitement de suppléance
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< Concernant les complications extra-rénales de l'ensemble de la population, 104
patients (57%) présentent une photophobie, 99 (54%) des anomalies osseuses, 60
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Discussion / Conclusion

La cystinose est un exemple de maladie débutant a I'age pédiatrique, touchant plusieurs organes, pour laquelle les traitements permettent une survie a I'age adulte. La
dimension européenne de la cohorte permet d’augmenter la puissance des observations. Le projet a obtenu un financement supplémentaire dans le cadre de I'Appel a
Manifestation d’Intérét qui va permettre de préciser I'histoire naturelle de la cystinose a long terme grace a I'extension de cette large cohorte européenne incluant des
patients traités par cystéeamine et suivis a plus long terme, de développer et d’appliquer un nouveau questionnaire qualité de vie, d’établir une biobanque pour tester de
nouveaux mécanismes de progression de la maladie et d’identifier des biomarqueurs spécifiques.
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