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Régulation
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Syndrome de Bartter
Trouble primaire perte de sel
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Il n’existe pas de corrélation absolue phénotype / genotype



Syndrome de Bartter néonatal
Mutations ROMK et NaK2Cl

a naissance
Polyhydramnios (24 -30 SA)
Prematurite

Polyurie, déshydratation

Hypercalciurie et néphrocalcinose préecoce

 En dehors de la période néonatale
— Retard de croissance
— Déshydratation



Syndrome de Bartter classique
Mutations du CLCNKB

o Parfois ATCD de prematurité

 Début des signes dans la deuxieme année
— Polyurie, retard de croissance
— Fatigabilité, crampes
— Intolerance a la chaleur




Syndrome de Bartter
La biologie

— Alcalose

— Hypochlorémie

— Hypokaliemie

— Augmentation de l'activité renine angiotensine

— Hypercalciurie variable



Traitement
Syndrome de Bartter

e Alimentation tres salée
e Supplémentation en KCI

 Inhibiteurs des prostaglandines
— Indomeéthacine
— Ibuprofene
— Kétoprofen




Syndrome de Gitelman
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Le syndrome de Gitelman

Le plus souvent asymptomatique

Episodes de fatigabilité et de tétanie
Constipation

Chondrocalcinose parfois

Alcalose hypokaliemique

Hypocalciurie

Hypomagnésemie

Parfois association : méme anomalie moléculaire ?

— Retard de croissance
— Déficit en GH
— Comitialité




Traitement
Syndrome de Gitelman

o Alimentation tres salee
o Supplémentation en KCI
e Supplémentation en Mg



Parametres de survelllance

Courbes de poids, taille, perimetre cranien

Volume extracellulaire

— Protides totaux

— Natrémie

— Kaliémie, bicarbonatémie

— Rénine + aldostérone plasmatiques

Rapport Ca/creatinine urinaire
~iltration glomerulaire: créatininémie, Cr EDTA
PBR (>10 ans d’'indomeéthacine)




Conclusions :
problemes non résolus

* Relative héterogénéite
clinigue et biologique

 Mellleure
comprehension
physiopathologique
mais ...

e Traitements restent
symptomatiques




Mercl de votre attention




