LISTE DES ABREVIATIONS

AINS : Anti inflammatoire non stéroidiens
DS : Déviation standard

g : Gramme

h : Heure

J : Jour

Kg : Kilogramme

L : Litre

mEq : Milliéquivalent

mg : Milligramme

ml : Millilitre

mmHg : millimetre de mercure
Mmol : Millimole

Mn : Minute

Pg : Picogramme

SA : Semaines d’aménorrhée
Ul : unité internationale

VN : valeur normale
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Le syndrome de Bartter est une tubulopathie chronique héréditaire de
transmission le plus souvent autosomique récessive. Il se définit par une alcalose
métabolique hypokaliémique, une hypertrophie de I’appareil juxtaglomérulaire
et une pression artérielle normale [14].

Le trouble primaire est une anomalie de réabsorption de sodium située dans
I’anse de Henlé, secondaire a des anomalies au niveau des canaux transporteurs
deNa", K" et Cl~ qui va étre responsable d’une perte de sel avec un
hyperaldostéronisme[39].

Le diagnostic de cette pathologie est le plus souvent porté dans I’enfance ou
I’adolescence devant un tableau associant a des degrés variables des signes
digestifs, rénaux, neuromusculaires et morphologiques [12].

Il s’agit d’une affection qui a réellement bénéficié ces dernicres années des
progres de la biologie moléculaire qui a permis d’identifier 5 génes responsables
chacun d’un type particulier de SB, différent par ’age de révélation, la sévérité
du tableau clinique et la protéine de transport impliquée,

ce qui a permis de proposer une classification du SB en 5 types [38, 13 ;10] :
- le géne SLCI12A1, situé sur le chromosome 15, code pour le NKCC2 ; dont
I’altération est responsable du type I ;

- le géne KCNIJ1, situé sur le chromosome 11, code pour le canal ROMK ; dont
’altération est responsable du type 11 ;

- le géne CLCNKB, situé sur le chromosome 1, code pour le cotransporteur
CLCKB ; son altération entraine un syndrome de Bartter de type III;
- le géne BSND, situé sur le chromosome 1, code pour la barttine. La mutation
du gene BSND entraine le type IV ;

- le géne CASR, situé sur le chromosome 3, code pour le récepteur de calcium.

Son altération conduit au syndrome de Bartter de type V.



Une classification pratique en 3 types a été proposee par Seyberth selon I’origine
du dysfonctionnement [38; 12,19,24,25] :

- le SB classique et le syndrome de Gitelman : Dysfonctionnement tubulaire
distal conduisant a une hypokaliémie classiquement ;

- le SB anténatal : Dysfonctionnement au niveau de I’anse de Henlé responsable
d’une polyurie sévere.

- le SB anténatal : Dysfonctionnement au niveau de I’anse de Henlé et du tube

contourn¢ distal ; forme la plus sévere associée a une surdité neurosensorielle.

Notre travail a pour objectifs :
¢ Etudier les caractéristiques épidémiologiques du syndrome de
Bartter chez nos patients ainsi que dans les séries de la littérature ;
¢ FEtudier les aspects cliniques et paracliniques de cette maladie ;

¢ Evaluer I’évolutions sous traitement.






Nous avons effectué une €tude rétrospective multicentrique sur quatre

syndrome de bartter suivi au service de pédiatrie de I’hopital de I’
Nouakchott et hopital Albert Royer a Dakar sur une période de 4
2018).

I. PATIENTS
Le diagnostic de syndrome de Batter a été retenu chez lew sentant :

+ Un tableau clinique évocateur de syndrome de @\
- Vomissements chroniques ;

- Un syndrome polyuropolydipsique inexpli

- Une tension artérielle normale.

“+ A la biologie :

-Une alcalose métabolique ; 0

-Une hypokaliémie associée a iurése

- Une rénine plasmatique aug ee'e une aldosteronemie élevée et/ou
une angiotensine II élevée ;
-L’hypercalciurie dont lwﬁe renforcerait le diagnostic.
II. METHODE

Tous les 4 enfants étudié énéficier de :

¢ cxa ique complet ;

¢ bil que fait de ;

sanguin ;

amme urinaire ;

du sang avec réserves alcalines ;
ilan phosphocalcique et rénal ;

dosage de la magnésemice ;

¢ dosage de I’aldosteronémie et de la rénine plasmatique ;



¢ cchographie rénale réalisée pour tous nos patients ;
¢ une étude génétique réalisée en Tunisie pour 1 patient.
Les enfants ont ét¢é irrégulierement suivis et I’évolution a était précisée a chaque

visite.



Observation 1

B F est un nourrisson de sexe masculin hospitalis¢ a 1’age de 7 mois pour
exploration de troubles digestifs a type de diarrhée chronique, ayant débuté vers
I’age de 5 mois, avec dénutrition sévere. L’interrogatoire retrouvait plusieurs
consultations dans différentes structures de santé sans amélioration. Il est issu
d’une meére primigeste, primipare agée de 19 ans, grossesse sans particularité.
Des bilans sanguins de routine sont sans particularités. Deux échographies
obstétricales, respectivement faites a 22 et a 34 semaines d’aménorrhée (SA),
n’ont révélé aucune anomalie (en particulier absence d’hydramnios).
L’accouchement était eutocique, a terme par voie basse non instrumentale, avec
un poids de naissance a 2900g. L’alimentation a ¢été bien conduite. Une
consanguinité parentale au ler degré a été retrouvée.

Par ailleurs, il n’y avait de cas similaire dans la famille ¢largie.
A TI’admission, le poids était a -5 DS et la taille a -2 DS. L’examen objectivait
une déshydratation sévére associée a une polyurie a 12ml/kg/h. En outre, on
notait une hypotonie généralisée et une téte en forme triangulaire avec
proéminence des bosses frontales et pariétales. Les organes génitaux externes
¢taient de type masculin et normal.

Le bilan sanguin en urgence montrait une hyponatrémie a 111meq/l, une
hypokaliémie a 2,8meq/l, une hypochlorémie a 76meq/l, une glycémie normale
a 0,81g/l. Par ailleurs le bilan rénal était normal et le bilan infectieux négatif.

En urgence les troubles hydro-¢lectrolytiques ont été corrigés selon les
protocoles standards. Cependant la récurrence de la déshydratation, de
I’hyponatrémie et de I’hypokaliémie avait nécessité I’augmentation progressive
des besoins a 200ml/kg/j pour les solutés, a 20meq/kg/j de chlorure

de potassium (KCl), et 12meq/kg/j de chlorure de sodium (NaCl). Ces besoins
hydro-¢lectrolytiques, trés importants, nous ont amenés a revoir le diagnostic.
Ainsi les GDS demandés avaient mis en €vidence une alcalose métabolique (pH

a 7,655 et HCO3=41,90mmol/l).



Le diagnostic de syndrome de Bartter a été évoqué devant 1’association alcalose
métabolique et hypokaliémie et confirmé par le dosage de la rénine plasmatique
a 5209 pg/ml (15-35 pg) et de I’angiotensine II a 1038 pg/ml (20-40 pg/ml).
L’échographie abdominale était normale (absence de néphrocalcinose).

Nous n’avons pas pu faire d’étude génétique chez notre patient pour des raisons
financicres.

Sur le plan thérapeutique, il a été mis sous Indométacine a raison de 2,5mg/kg/j,
chlorure de potassium a 5 meq/kg/j, chlorure de sodium 12meq/kg/j.
L’évolution a court et moyen terme €tait marquée par une amélioration de la
déshydratation, une réduction de la diurése et une prise pondérale progressive.
Sur le plan biologique, la natrémie s’¢tait stabilisée autour de 136 meq/ 1 et la
kaliémie moyenne a 3,2 meq/l. Apres un recul de 6 mois d’évolution, le poids

¢tait passé a -3 DS et la taille s’était normalisée.



Observation 2

FD est un nourrisson de sexe féminin agé de 4 mois, qui a été transféré du
Service d’Urgence Médicale et d’Assistance (SUMA) pour état de choc et
suspicion d’insuffisance surrénalienne aigue. La symptomatologie évoluait
depuis la naissance marquée par des difficultés d’alimentation avec perte
pondérale progressive ayant motivé une hospitalisation de 10 jours dans une
structure de la place vers I’age de 2 mois et demi. Des troubles ioniques a type
d’hypokaliémie et d’hyponatrémie avaient ¢été rapportés. L’absence
d’amélioration du tableau clinique mais surtout la survenue de complications a
type de convulsions motiva le transfert vers le SUMA pour une 2¢éme
hospitalisation pendant une semaine. La persistance de la déshydratation avec
troubles ioniques majeurs motiva son transfert dans notre structure. Elle est
issue d’une meére primigeste, primipare de 23 ans dont la grossesse était sans
particularité ; les échographies obstétricales étaient normales, en particulier pas
de notion d’hydramnios. L’accouchement était a terme (41 SA) par voie basse
non instrumentale. Le poids de naissance était a 2780g avec une bonne
adaptation extrautérine. Les parents étaient consanguins au ler degré.

Il n’y avait pas de notion d’antécédents familiaux particuliers, ni de cas similaire
dans la famille élargie.

A TP’admission, le poids était a 3,1Kg (- 4DS), la taille a 56cm (-3DS). Elle
présentait une déshydratation séveére supérieure a 10% avec état de choc, une
polyurie franche avec une diur¢se de 17,47 ml/kg/h.

Les organes génitaux externes étaient de type féminin, normaux.

Nous n’avons pas noté¢ de dysmorphie cranio-faciale.

Les ionogrammes sanguin et urinaire mettaient en évidence une hyponatrémie
sévere a 104 meq/ 1 et une natriurése normale a 189 meq/24H, une hypokaliémie
a 1,89 meq/l et une Kaliurése a 16 meq/24H ; une hypochlorémie a 39meq/1

et une Chlorurie normale a 199meq/24H, une calcémie et une calciurie

normales. Le bilan rénal était normal. Le bilan infectieux était négatif.



Les gaz du sang mettaient en évidence une alcalose métabolique (pH=7,601 ;
HCO3=54,9 mmol/l).

Apres plusieurs échecs du traitement symptomatique a base de réhydratation et
de supplémentation en sodium et potassium, avec des besoins hydriques de base
atteignant 250 ml/kg/j, le diagnostic de SB a pu étre évoqué avec le recul devant
I’alcalose métabolique hypokaliémique et confirmé par le dosage de la rénine
plasmatique qui était tres élevée a 3085,0 mUI/l (2,8-39,9 mUI/), et de
I’aldostéronémie qui était aussi élevée a 1968 pg/ml (42-202pg/ml).
L’échographie abdominale était normale (Absence de néphrocalcinose).

Elle a ét¢ mise sous Indométacine a la dose de 2,5mg/kg/j, chlorure de
potassium a 7 meq/kg/j et en chlorure de sodium a 6 meq/kg/j.

L’évolution immédiate a été favorable avec correction de la déshydratation,
normalisation de la diurése, de I’ionogramme et un gain pondéral.
L’enfant est perdu de vue depuis sa sortie d’hopital. En ce moment il avait 4

mois et 20 jours.



Observation 3

Il s’agit de ’enfant E A de sexe féminin originaire a Nouakchout, hospitalis¢ a
I’age de 3 ans et 2 mois pour exploration de vomissements incoercibles associés
a une polyurie ayant nécessité plusieurs hospitalisations pour déshydratation
sévere évoluant depuis I’age de 17 mois.

L’interrogatoire retrouvait plusieurs consultations dans différentes structures de
sant¢ sans amélioration et une intervention chirurgicale en 2016 pour une
plicature gastrique et cure d’'un RGO massif.

Il est issu d’une mere agée de 29 ans, deuxieme geste, deuxiéme pare a la
grossesse sans particularité. Des bilans sanguins de routine sont sans
particularités. Trois échographies obstétricales, respectivement faites a 06 ,22 et
a 34 semaines d’aménorrhée (SA), n’ont révélé aucune anomalie (en particulier
absence d’hydramnios). L’accouchement était eutocique, a terme par voie basse
non instrumentale, avec un poids de naissance a 3450g. L’alimentation a été
bien conduite. Une consanguinité parentale au ler degré a été retrouvée.

Par ailleurs, il n’y avait pas de cas similaire dans la famille élargie.
A TI’admission, le poids était a -3 DS et la taille a -2 DS. L’examen objectivait
une déshydratation sévere associée a une polyurie a 9ml/kg/h. En outre, on
notait un facies triangulaire avec traits du visage qui sont fins, sonde de
gastrostomie en place et une tension artérielle normale pour 1’age. Les organes
génitaux externes ¢étaient de type féminin et normal.

Le bilan sanguin montrait une hyponatrémie a 131meq/l, une hypokaliémie a
1,4meq/l, réserves alcalines a 27 ,5 mmol/l , magnésemie basse a 0,82 mmol/l ,
une glycémie normale a 0,81g/l. Par ailleurs le bilan rénal, phosphocalcique
¢taient normaux et le bilan infectieux négatif.

[onogramme urinaire avait révél¢ une kaliureése élevée a 65 mmol/24h alors que
la natriurése est a S59mmol/24h ;

Ainsi les GDS demandés avaient mis en €vidence une alcalose métabolique (pH

a 7,605 et HCO3=49,70mmol/l).



Le diagnostic de syndrome de Bartter a été évoqué devant 1’association alcalose
métabolique et hypokaliémie et confirmé par le dosage de la rénine plasmatique
a 2785 pg/ml (15-35 pg) et dosage de I’aldosteronémie a montré un taux élevé
de a 1063 ng/dl (100-790 ng/dl).
L’échographie abdominale était normale (Absence de néphrocalcinose).
Nous n’avons pas pu faire d’étude génétique chez notre patient pour des raisons
financieres.
Sur le plan thérapeutique, notre patient a recu d’un traitement a base de :
¢ indométacine : 2,5mg/kg/j ;
¢ supplémentation potassique 7meq/kg/j ;
¢ supplémentation sodique 6meq/kg/j ;
¢ magnésium : une gélule (a ouvrir) par jour pendant 6mois.
L’évolution a court et moyen terme €tait marquée sur_le plan clinique par :
¢ une régression des vomissements ainsi qu’une diminution de
la polyurie ;
¢ correction de la déshydratation ;
¢ un retard staturo-pondéral net ;
o undiscret syndrome dysmorphique avec un faciés
triangulaire, un front saillant excavé et des traits du visage fins.
Sur le plan biologique, nous avons assisté a une correction des troubles
ioniques avec notamment la remontée de valeur de la kaliémie avec
une valeur moyenne de 2,4 mmol/1 (1,8 & 3,6 mmol/l), la natrémie et
la chlorémie étaient normales au cours des différents controles.
La calciurie de 24h de contrdle était normale a 114 mg/j.
Aprés un recul de 14 mois d’évolution, le poids était passé a -1 DS et la taille

s’était normalisée.



Observation 4

Il s’agit de nourrisson E A de sexe masculin 4gé¢ de 6 mois originaire a
Nouakchott hospitalis¢ pour diarrhée associée a une polyurie puis convulsion.

Le début de la symptomatologie remonterait vers 1’age de 4 mois, avec plusieurs
consultations dans différentes structures de santé sans amélioration.

Il est issu d’une mere agée de 25 ans primigeste, primipare, a la grossesse sans
particularité. Des bilans sanguins de routine sont sans particularités. Trois
¢chographies obstétricales, respectivement faites a 10 ,23 et a 34 semaines
d’aménorrhée (SA), n’ont révélé aucune anomalie (en particulier absence
d’hydramnios). L’accouchement était eutocique, a terme par voie basse non
instrumentale, avec un poids de naissance a 3050g. L’alimentation a été bien
conduite. Une consanguinité parentale au ler degré a été retrouvée.

Par ailleurs, il n’y avait pas de cas similaire dans la famille ¢largie.
A TI’admission, le poids était a -3 DS et la taille a -2 DS. L’examen objectivait
une hypotonie généralisée, une respiration polypnéique avec des rales crépitants
a l'auscultation pulmonaire et une déshydratation sévere associée a une polyurie
a 6ml/kg/h. En outre, nous n’avons pas noté un facies triangulaire avec traits du
visage qui sont fins et une tension artérielle normale pour 1’age.

Les organes génitaux externes ¢étaient de type masculin et normal.
Le bilan sanguin montrait une hyponatrémie a 124 meq/l, une hypokaliémie a
1,7meq/l, réserves alcalines a 27 ,5 mmol/l , magnésemie basse a 0,25 mmol/l ,
une glycémie normale a 0,81g/l. Par ailleurs le bilan rénal, phosphocalcique
¢taient normaux et le bilan infectieux négatif.

[onogramme urinaire avait révélé une kaliurése €élevée a 53 mmol/24h alors que
la natriurése est a 124mmol/24h ;17 Hydroxyprogesterone a 4,16ng/ml

Ainsi les GDS demandés avaient mis en évidence une alcalose métabolique (pH

a7,62 et HCO3=52,70mmol/l).



Le diagnostic de syndrome de Bartter a été évoqué devant 1’association alcalose
métabolique et hypokaliémie et confirmé par le dosage de la rénine plasmatique
a 763 pg/ml (15-35 pg) et dosage de I’aldosteronémie a montré un taux €levé de
a 1028 ng/dl (100-790 ng/dl).
L’échographie abdominale était normale (Absence de néphrocalcinose).
L’¢étude génétique a été réalisée et ses résultats sont en cours.
Sur le plan thérapeutique le but était surtout d’arréter les crises convulsives,
d'assurer une réhydratation par voie intraveineuse et la correction des
troubles ioniques en période initiale. Un peu plus tard, le traitement prescrit
¢tait a base de :
e indométacine : 2,5mg/kg/j ;
e supplémentation potassique 7meq/kg/j ;
e supplémentation sodique 7meq/kg/j .
Evolution :
Au bout d’un recul de 02 ans, I’évolution a été favorable marquée par :
Sur le plan clinique:
¢ amélioration de 1’état neurologique ;
¢ correction de la déshydratation ;
¢ une nette régression des vomissements ;
¢ la reprise de la prise pondérale, cependant il garde encore un

retard staturo-pondéral a - 1 DS (courbe de croissance) ;

¢ aspect dysmorphique avec un facies et des traits du visage fins.
Sur le plan biologique: correction de la natrémie qui est devenue en
moyenne de 135 mmol/l, la chlorémie était normale au cours des
différents controles ioniques et remontée des valeurs de la kaliémie avec

une moyenne de 2,4 mmol/1(1,8 a 3,6 mmol/1).






I. ASPECTS EPIDEMIOLOGIQUES

1. Incidence

Du 1 er Janvier 2015 au 31 Décembre 2018, nous avons colligé quatre cas de
syndrome de Bartter. Ce qui correspond a une incidence de 4 cas sur une période
4 ans.

Le syndrome de bartter est une pathologie rare de I’enfant mais non
exceptionnelle [3, 7,8].

L’incidence globale de cette maladie chez I’enfant semble étre faible, elle a été
estimée a 1,2 cas par million d'habitants [6, 11,33] .

2. Age

Dans notre série 1'dge du diagnostic était & 4 mois chez les patients des
observations 2 et 4, a 7 mois chez le patient de 1'observations 1 et a 15 mois
chez le patient de 1'observation 3.

Dans la série de Abdel-al et al [9] l'dge moyen de diagnostic était de 9,3
mois (entre 2 et 32mois).

L'age de découverte du syndrome de Bartter varie en fonction de la forme
clinique de la premicre semaine de vie a la 2 ¢éme décennie. La découverte
peut étre in utéro en présence d’ un hydramnios ou un retard de croissance
intra-utérin, pour la forme néonatale, elle est le plus souvent diagnostiquée
pendant la petite enfance ou pendant 1'adolescence précoce pour la forme
classique [7,8].

D’autres formes sont de découverte tardive a I’age adulte révélée souvent lors de
I’utilisation de certains médicaments tel que les diurétiques ou les laxatifs
[3,19,24,28].

3. Sexe

Nos 4 observations, portant sur les deux sexes, ne nous permettent pas de statuer
sur le sex-ratio égal 1. Cependant, dans une étude tunisienne portant sur 9 cas,

sur une durée de 15 ans, un sex-ratio de 0,5 a été rapporte [39].



Dans une autre étude suédoise a propos de 28 cas sur une période de 10 ans, il

n’a pas été retrouvé de prédominance|d’un sexe sur I’autre [38]. Tous les travaux

réalisés sur la maladie démontrent qu’elle touche de fagon égale les deux sexes
[8, 10].
De fagon générale, dans les maladies héréditaires a transmission autosomique
récessive, il n’y a pas de différence de sexe .
4. Consanguinité parentale
La notion de consanguinité¢ des parents a €té retrouvée chez tous les quatre
enfants de notre travail.
Toutes les études réalisées sur le syndrome de bartter de 1’enfant démontrent
I’existence d’une consanguinité chez les parents, le mode de transmission est
autosomique récessif [11,12].
5. Etude clinique
Le syndrome de Bartter se traduit le plus souvent par des signes fonctionnels
variés : digestifs, rénaux et neuromusculaires, secondaires principalement a
I'hypokaliémie chronique. Nous avons retrouvé également chez ces enfants des
signes morphologiques et un retard de la croissance.
6. Signes fonctionnels
Les signes retrouvés sont peu spécifiques mais doivent faire évoquer le
diagnostic de la maladie.

+ Les vomissements
Il s’agit d’un signe fréquemment rencontré surtout pendant les deux premicres
années de vie. Les vomissements persistants amenant a un état de déshydration
sévere parfois le seul motif d’hospitalisation et d’exploration de ces enfants
[3,13].
Les vomissements ont été enregistrés chez deux de nos enfants. Ils étaient
incoercibles ayant entrainé une déshydration sévere chez le patient de la

quatrieme observation alors que dans la troisieéme ils étaient plutot chroniques.
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+ Diarrhée chronique ¢était enregistrée chez le patient de
I’observation 1

% Anorexie était enregistrée chez la patiente de 1’observation 2

+ Le syndrome polyuro-polydipsique
Il s’agit d’un signe fréquent chez les enfants atteints du syndrome de Bartter, il
est rencontré dans 50 a 70% des cas [3,14 ].
La conséquence de cette polyurie excessive est une perte hydrique et de sels se
traduisant par un tableau de déshydratation couplée a un désir insatiable de sel
[3,6,15]. Comme décrit dans la littérature tous nos patients avaient une
polyurie responsable d’une déshydratation sévere avec perte d’ions.

+ Crises de tétanie
Elles ont été rencontré chez deux de nos patients la deuxieme et le quatriéme
observation. Ils avaient développé avant et au cours de leurs hospitalisations
des contractures  musculaires  symétriques des  extrémités et  des
membres pendant une durée de quelques minutes a plusieurs heures.
Les crises de tétanie peuvent étre la seule manifestation du syndrome de Bartter,
elles peuvent étre latentes, ne se manifestant que pendant 1’enfance.
Bata et al [15] ont rapporté le cas d’une fille atteinte du syndrome de Bartter
chez qui les tétanies ne sont apparues qu’a 1’adge de dix ans et ont
constitué¢ le motif de sa premicre consultation.
7. Examen clinique
Anomalies morphologiques : la dysmorphie faciale au cours du syndrome de
Bartter est typique. Elle inclut un faciés triangulaire un grand front bombé,
de larges golfes temporaux, des oreilles décollées et un petit menton.
Cette dysmorphie €tait typique chez les patients des observations 1 ;3 et 4 de
notre travail.
Dans la littérature la dysmorphie faciale peut étre réduite a un ou deux signes

uniquement [16,29].



Développement staturo-pondéral : la croissance est souvent séverement
touchée, le retard du développement staturo-pondéral est fréquent chez les
patients atteints du syndrome de Bartter[17,33].

Dans notre étude, un retard de croissance a €té noté chez les quatre patients.
Un traitement par hormone de croissance fut prescrit pour le patient de la
troisieme observation ayant ainsi rattrapé partiellement le retard.

8. Etude biologique

Une alcalose métabolique hypochlorémique, associée a une hypokaliémie et une
baisse importante de la natrémie a été enregistrée chez nos patients. Ces troubles
associés ont été rapportés dans toutes les études parcourues[18,19,20].

Le dosage de I’aldostéronémie ainsi que celui de 1’activité rénine angiotensine
sont des examens précieux dans I’approche diagnostique du syndrome de
Bartter. Leur augmentation peut atteindre des valeurs 10 a 100 fois la normale.

Il s’agit d’un signe constant et essentiel au diagnostic de la maladie [11,21,22].
L'échographie rénale constitue le moyen de choix pour dépister une
néphrocalcinose.

Elle peut montrer une hydronéphrose et une urétérohydronéphrose secondaire a
la polyurie [23].

Chez nos patients I’échographie était réalisée dans les quatre cas et n’ayant pas
monté de nephrocalcinose .

Par contre, la recherche de mutation génétique n’a pas été réalisée encore chez
nos patients.

9. Formes cliniques :

Nous opposons classiquement selon 1’age de survenue deux aspects cliniques :

- la forme néonatale qui regroupe les types I, I, IV et V du syndrome de
Bartter. Comme c’est le cas de nos quatre enfants, cette forme survient autour
de la naissance.

- la forme classique : c’est le type III de découverte plus tard dans

I’enfance et a I’age adulte [8,26].



10. Traitement

Les quatre patients de notre étude ont bénéficié d’un traitement anti-
inflammatoire a base d’indométacine a la posologie de 0,5 a 2,5mg/kg/j en
traitement de fond.

L’absence de formes pédiatriques de ces anti-inflammatoires constitue une
difficulté pour I’administration des doses adéquates aux enfants. Cette difficulté
peut parfois limiter la bonne observance thérapeutique. La correction des
troubles hydroélectrolytiques a été débutée immédiatement dés réception pour
prévenir l'insuffisance rénale due a I'hypovolémie, par la suite une
supplémentation potassique et en sodium au long cours est entamée.
L'efficacit¢é de 1’indométacine au cours du syndrome de Bartter est
prouvée aussi bien sur le plan clinique que biologique, il diminue la
polyurie, ainsi que la perte urinaire de sel, permettant ainsi 1’amélioration
des troubles ¢électrolytiques, mais une kaliémie normale est toujours
difficilement  atteinte  nécessitant  [’association  systématique  d’une
supplémentation ionique [8,21,26].

Par ailleurs, I’indométacine a un effet spectaculaire sur la croissance; Il
prévient le retard de croissance s'il est utilisé dés les premiers jours de vie et
nous assistons a un rattrapage de la croissance quand le retard est déja installé
[27,32].

Le traitement par antiinflammatoire était instauré tot a nos patients permettant
un bon équilibre hydroélectrolytique avec nette amélioration de la kaliémie et
une diminution de l'excrétion de sodium. Au décours d’un traitement de
quelques mois, il a été également observé une diminution de la rénine et de
l'aldostérone. Ce constat concorde avec ceux retrouvés par beaucoup d’auteurs
dans la littérature soulignant I’effet bénéfique du traitement par AINS sur le

contrdle de la balance sodée et du SRAA[ 29,30].



En outre, il a été démontré par tous les travaux réalisés sur le syndrome de
Bartter, un effet positif du traitement antiinflammatoire sur le retard de
croissance rencontré souvent a long terme chez ces enfants [8,21].

Le retard de croissance au cours du syndrome de Bartter serait li¢ a
I’hypokaliémie qui entraine la réduction des taux circulants d’hormones de
croissance et des facteurs de croissance analogue a I’insuline [31,38].

Le suivi a été irrégulier chez notre premier patient qui a ét€¢ perdu de vue, mais
régulier chez les autres. La deuxiéme a présenté des séquelles a type de retard du
développement psychomoteur probablement li¢ aux ¢épisodes récurrents
d’hyponatrémie et la troisiéme qui a présenté un retard de croissance qui aurait
nécessité un traitement par hormone de croissance. En effet aprés un an de
traitement substitutif par hormone de croissance une nette amélioration de la
croissance a ¢été notée.

Le pronostic rénal semblait bon car I’insuffisance rénale chronique dans le
syndrome de Bartter est souvent liée a la néphrocalcinose qui est absente chez
nos quatre patients [8,12,32].

La transplantation rénale dans ce cas permet la normalisation des troubles

ioniques et la guérison sans récidive de la maladie [18,33].






Le syndrome de bartter est une tubulopathie héréditaire de transmission le plus
souvent autosomique récessive, il est caractérisé par une alcalose métabolique,
hypokaliémique, une hypertrophie de D’appareil juxtaglomérulaire et une
pression artérielle normale [18,33].

Sa physiopathologie est actuellement bien connue : il s’agit d’une anomalie de
réabsorption du sodium dans I’anse de Henl¢ et dans le tube contourné distal, la
perte de sodium responsable d’une activation du systéme rénine-angiotensine-
aldostérone [1,22,27].

L’hyperaldostéronisme entraine une augmentation de la réabsorption du sodium
mais aggrave la perte de potassium et de ’ion H' d’ou I’alcalose métabolique
hypokaliémique [2,33].

Dans le but d’étudier les particularités épidémiologiques, cliniques, biologiques,
thérapeutiques et évolutives du syndrome de bartter chez nos patients nous
avons réalisé une étude rétrospective multicentrique sur quatre cas de syndrome
de bartter suivi au service de pédiatrie de I’hopital de I’amitié & Nouakchott et
hopital Albert Royer a Dakar sur une période de 4 ans.

L’étude de nos cas et de celle de la littérature nous ont permis les constatations
suivantes :

Sur le plan épidémiologique

Maladie rare, durant la période d’étude nous n’avons pu colliger que 04 cas.

Il s’agit de deux gargons et de deux filles dont I’age au moment du diagnostic
¢tait de 7 mois pour notre premier patient, 04 mois pour les deuxiémes et
quatriéme patients et 17 mois pour la troisiéme patiente.

Une consanguinité parentale au premier degré a ¢été notée chez les quatre

patients.



Sur le plan clinique

Chez nos patients nous avons constaté

une déshydratation sévere chez les quatre patients ;

vomissements chroniques chez un patient ;

polyurie chez les quatre patients ;

infections respiratoires répétées chez un patient ;

retard pondéral au moment du diagnostic chez les quatre patients ;
dysmorphie faciale avec un facics triangulaire noté chez les trois
patients ;

hypotonie chez deux patients.

Sur le plan biologique

alcalose métabolique hypokaliémique était constante au moment de

diagnostic chez nos patients ;

hyponatrémie a été notée chez les quatre patients ;

hypomagnésemie a été objectivée chez deux patients ;

hyperkaliurése et hypernatriurése sont constantes au moment de

diagnostic chez nos patients ;

aldosteronémie €élevée chez nos patients ;

rénine plasmatique ¢élevée chez nos patients .

Sur le plan échographique

L’échographie rénale a été effectuée chez nos patients sans révélée d’anomalie

en particulier absence d’arguments pour une néphrocalcinose.



Sur le plan thérapeutique

Les quatre patients ont eu une supplémentation en potassium et en sodium.

Le traitement par I’indométacine a €té instauré chez nos patients. Sous ce
traitement nous avons assisté a une nette régression de la polyurie, un rattrapage
de la croissance chez trois patients et une correction des troubles ioniques chez

les quatre patients.

Le pronostic
Il est dominé a court terme par la sévérit¢ de I’hypokaliémie et de la
déshydration et a long terme par la possibilit¢ d’une insuffisance rénale

chronique.

Au terme de cette étude, nous formulons les recommandations suivantes :

* un relévement du plateau technique des structures sanitaires avec
accessibilit¢ aux moyens diagnostique comme 1’étude génétique et la
biologie moléculaire.

* une réduction du cout des explorations paracliniques clés.

* Toujours penser devant toute déshydratation inexpliquée surtout si elle est
associée a une polyurie.

» surveiller les effets secondaires potentiels gastro- intestinaux et rénaux du

traitement par les AINS .
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Résumé

Introduction : Le syndrome de Bartter est une tubulopathie chronique
héréditaire de transmission le plus souvent autosomique récessive. Il est
caractérisé par une alcalose métabolique hypokaliémique, une hypertrophie de
I’appareil juxtaglomérulaire et une pression artérielle normale. Il en existe une
variabilité phénotypique et génétique.

Méthodes : Etude rétrospective multicentrique sur quatre cas de syndrome de
bartter suivi au service de pédiatrie de 1’hdpital de I’amiti¢ & Nouakchott et de
I’hopital Albert Royer a Dakar sur une période de 4 ans.

Résultats : Quatre cas de SB ont été colligés, deux gargons et deux filles. Dans
notre série 1'age du diagnostic €tait a 4 mois chez les patients des observations 2
et 4, a 7 mois chez le patient de 1'observations 1 et a 15 mois chez le patient de
1'observation 3.

Le retard diagnostique caractérisait nos patients avec un long itinéraire
thérapeutique. La polyurie était constante, associée a un tableau de
déshydratation séveére. Sur le plan biologique, 1’alcalose métabolique
hypokaliémique a été notée chez tous les patients.

La rénine plasmatique active était élevée chez tous les patients ; I’angiotensine
II chez les patients 1,3,et 4;

I’aldostéronémie chez le patient 2,3 et 4 étaient ¢levée. L’évolution immédiate
¢tait favorable dans les quatre cas, sous indometacine et supplémentation en
sodium et potassium

Conclusion : Le SB est une affection rare dont 1’évolution, souvent bénigne, est

dominée, a court terme, par la sévérité des troubles glectrolytiques fet le risque de

déshydratation. A long terme, il faudra surveiller les effets secondaires du
traitement et la possibilité¢ d’une insuffisance rénale chronique.

Mots clés : syndrome de Bartter, enfant, déshydratation, polyurie
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