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r Femme, 60 ans

r ATCD

r FX Pas de néphropathie dans la famille

r PL Hypothyroidie periphérigue depuis 1 an soumerlthyrox50 1cpl/j

" GYN G3P2A1 (1 fausse couche)




HDM:

r 2011
"I nstallation progressive doune X®rc

Exploréee en France en 2017;

r Glycémie a jeun=4,6mmol/l

r Calcémie=2,5mmol/l

" Protéinurie de 24H négative

r [32microglobuline=1,3mg/l

r Serologies virales (HIV/VHC) négatives

r AAN peositifa 1/200 de type anti SSA

r BGSA: pas de dépot amyloide
Sialadenitegrade 3 deChisholm




Le diagnostic desyndrome deSjoérgena éte retenu devant:

r Xeérostomie depuis 6 ans

r Xeérophtalmie depuis 2 semaines confirmée par 0. e x ‘aphtalmo (BUT
alteré)

r  Sialadenitegrade 3 deChisholm
" AAN positif a 1/200 de type anti SSA

Mise sous traitement'symptomatique

A adressee a notre service




SF:

" Notion de paresthésie de 2Ml

" Notiond 0 ar t hdréahlogriaeisr e |1 nf | ammat ol re t ¢
les genoux

Examen

r TA=12/8

" Poids= 57 kg

r BU: PU=/HU=*+

" Bon.o®t at dohydratati on
" ROT présents et symétrigues




A la biologie:

" NFS:Hb=13,6 / GB=4.730 / Plg=154.000
r lono: Na=142mmol/l / K=3,2mmol/l / CL=104mmol/I

r Creat=72pmol/l

r Ca=2,5mmol/l / phosph=0,85mmol/l EPE _
A Protide=76g/L

" Mg=0,75mmol/l A Albumine=42,6g/L
A Alphal=3,1g/L

' PTH=60pg/ml A Alpha2=8,5¢g/L

| A Beta 1=5,6g/L
" Vit D= 25ng/ml A Beta2= 3,6g/L
A Gamma=11,6g/L



Dans le cadre de bilan lIésionnale syndrome deSjérgen:

r Radio thorax sans anomalie

r Scanner thoracigue pas de pneumopathie interstitielle

r EFR pas de syndrome restrictif

" 32 microglobuling= 1,3'mg/l

r  EMG‘neuropathieaxonalesensitive des membres inférieurs




" Syndrome deSjorgen
L. Atteinte |
" Hypokaliémie (Tubiol

2'‘Quel bilan demandeaous ?




Bilan urinaire:
r  ECBU: LU<103

HU<103
culture négative
" Diurese= 3L/
" Natriurese=94 mmol/24H r Créaturinaire= 13188 mmol/24H
r Kaliurese=68 mmol/24H rUrée urinaire=346,5mmol/24H
* Chlore urinaire=162mmol/24H " Phosphore urinaire= 30mmol/24H
r Calciurie=7,74mmol/24H r Magnesiumurinaire= 4,29 mmol/24H

r Microalbuminurie< 0,5mg/24H




Al total:

" Femme ©g®e de 60 ans, aux a}nt®c®dent

" Syndrome deSjorgen
Présente:

" Hypokaliemie avedkaliurésea 68mmal/24H
r Hypercalciurie

-Quel diagnostic suspectezous ?

Quelexamendemandezvous ?




Gaz de sang:

r = p -
PR 52 # Alcalose métabolique
" HCO3 =29mmol/l
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Atteinte rénaleauccourside syndrome«dsjérgen:

20 a 50% des cas

A Atteinte tubulo-interstitielle: .la plus fréquente

A Atteinte glomérulaire 1-5 %
Rechercherune cryoglobulinémiemixte




Atteinte tubulo-interstitielle:

Tubulopathies selon le segment tubulaire

Par ordre de frequence:

0 Acidose tubulaire distale ++
o Diabete insipidenéphrogénique

0 Acidosetubulaire proximale +/-
associee au syndrome déanconi

0 Syndrome deGitelman

o Syndrome deBartter

| | Tube Contowné
TCP Prowdmal (TCP)
Syndrome de de Toni-Debré- '
Fanconi
Diabates phosphatés
Mutations des cotransporteurs
sodium-phosphate

Acidose tubulaire proximale |

; isolée, Fanconi-Bickel

Cysbnune -Lysinurie
Glycosuries héréditaires
Intolérance aux protéines
dibasiques, Hartnup, Glycosurie

Anse de Henle

Anse de Henle

ynaromes de cartter

| sdur Bur Sensible au
' calcium

Hypomagnésémie familiale avec

hypercalciurie et néphrocalcinose

Tube Contournt
Destal (TCD)

ICD

(Gordon)

Syndrome de Gitelman

ypoma 1es hereaitaires
Syndromes rein-diabéte MODY 5
Syndrome SeSAME (EAST)
Pseudohypoaldostéronisme type 2

diurése inapropriee




Nephrol Dial Transplant (2007) 22: 307812

doi:10.1093/ndt/gl1662
Advance Access pubhication 5 January 2007

Oi'f;gfﬂﬂf Article Nephrology Dialysis Transplantation

Immunohistochemical comparison of a case of inherited distal renal
tubular acidosis (with a unique AE1 mutation) with an acquired case
secondary to autoimmune disease

Stephen Walsh', Clare M. Turner', Ashley Toye”, Carsten Wagner, Philippe Jaeger .
Christopher Laing' and Robert Unwin'

'Centre for Nephrology and Department of Physiology, Roval Free and University College Medical School, University
College London, Rowland Hill Street, London NW3 2PF and “Department of Biochemistry, School of Medical Sciences,
University Walk, University of Bristol, Bristol BS8 1TD, UK, “Institute of Physiology and Center for Integrative Human
Physiology, University of Zurich, Winterthurerstrasse 190, CH-8057 Zurich, Switzerland and *Department of Nephrology,
University Hospital of Nice, 06000 Nice, France




Table 1. Acquired Renal Tubular Disorders in Various Diseases

Acquired renal tubular disorder Underlying disease Defect
. . . +
Renal tubular acidosis Sjogren’s syndrome H -ATPase”, AE1”
Systemic lupus erythematosus Intercalated cell”
. . . . 3
Primary billiary cirrhosis Loop of Henle”
. . . & R
Graves’ disease Cortical collecting duct” -
. . 7 e\
ra 9
Renal transplantation Collecting duct FY N
Ilh "“
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: Sjogren’s syndrome NCCT
Gitelman S}l’ﬂdrﬂme I 1 PP o SR Pt ael
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Bartter syndrome Sjogren’s syndrome NKCC2'
AEl, anion exchanger 1; NCCT, thiazide-sensitive NaCl cotransporter; NKCC2, sodium-chloride-potassium cotransporter. il ssensalisrniual AA]_ Joxtaglomerslar
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Hypokaliémie + syndrome d&jorgen

Acidose «distale », type 1

Acidose «proximale »,
type 2

Syndrome deGitelman

Anomalie Défaut d’acidification distale | Défaut de réabsorption
principale du HCO;
Anomalies Hyperkaliurése Rarement isolée, le plus
associées Hypercalciurie souvent intégrée dans le
Hypocitraturie syndrome de Fanconi :
Lithiase rénale = glycosurie
Méphrocalcinose normoglycémique
Insuffisance rénale chronique | - phosphaturie
+ hypophosphatémie
= aminoacidurie
| = protéinurie tubulaire
Bicarbonates | Variable Entre 10 et 20
plasmatiques | Peuvent étre < 10
(mmol/T)
pH urinaire | > 5,5 : inapproprié | Variable, en général : > 5,5

Syndrome deBartter




Hypokaliémie + alcalose méetabolique
|

k+ u>20 k+ u<20

Pertes digestives

Avec HTA Sans HTA
Rénine\ Rénine 7/ Rénine
Aldo 7 Ado 7 Aldo

Bartter

} | !

Hyperaldosecondaire

sSyndrpme de Cushing
(St ®nosende | o PMeLS]
rénale, tumeur a rénine, Syndrome deliddle

pheéochromoeytome) Diurétiques,corticoidesampho B

Hyperaldo

P Gitelman
primaire




Hypokaliémie avec kaliurése inadaptée Hypokaliemie avekaliurese inadaptee

Alcalose métabolique Alcalose métabolique

hypochlorémie hypochlorémie

Augmentation del 6 AR A Augment atiihon de | 0AR

Magnésémienormale Magnesemiebasse

Magnésium urinaire normale Magnesium urinaire augmente

o o Po Do Do Do I
B T o o P Do D>

Calciurie élevée ou normale calciurie basse

Syndrome deBartter Syndrome deGitelman

Chez notre patiente
A Activité rénine plasmatique= 0,41ng/ml/h
ADosage doabpmist ®r on e =




Pour notre patiente:

r TA correcte

r Hypokaliémieavce kaliurése inadaptée

r Alcalose metabolique

r Hypercalciurie

" Magnésimienormale etmagnésurienormale

SyndromedeBartter




. d d
Syndrome deBartter: e T R

tubulaire . e

Na* @ 3Na* @
. , . Ke ®) e
" Autosomique récessive 20r @@ @
r Rare, 1/100.000 nouveauné s
o ) _ @ROMK* A
r Décrit la 1ére fois en 1962 = o
\ WCICKb/ N arttine

" le plus souventdans lapériode prénatale c(ﬂ
ou néonatale

r Des mutations de genes codant pour des canaux ioniques et des
transporteurs stubulaires, directement impligués dans le transport
transepithélialdu chlorure de sodium

r Anse deHenlé




Les syndromes de Bartter

,/ Anse ascendante large - Capillaire

N
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Lumiéres
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