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Histoire / Fréquence
• 1966 HJ Gitelman décrit 3 patients :

– Contractures du pied et de la main 
– Tétanie (contracture musculaires)  
– Hypo-magnésémie
– Taille normale 

• 1992 Betinelli : dissociation des modes de transport 
du Calcium et du magnésium au niveau du rein 

• Dernière décennie:
– études génétiques 
– Notion de pseudo syndrome de Bartter 

Fréquence: 1/40 000 naissances (probablement sous 
estimée: nombreux cas asymptomatiques non diagnostiqués)
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Les manifestations cliniques

• Aucune parfois:découverte fortuite 

• Crampes, tétanie, contractures musculaires
• Fatigabilité
• Tension artérielle basse ou normale
• Parfois: 

– Douleurs abdominales, vomissements 
– Fièvre, deshydratation 
– Goùt accru pour le sel  

VariabilitVariabilitéé importante. importante. 
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Les manifestations biologiques

• Sang:
–– PotassiumPotassium bas (<3 mmol/l) ou très bas(<2 mmol/l). 

–– MagnMagnéésiumsium bas
– Alcalose (bicarbonate élevé) 
– Rénine élevée  

• Urines
–– CalciurieCalciurie basse

Created with novaPDF Printer (www.novaPDF.com). Please register to remove this message.

http://www.novapdf.com


Les variantes 

• / Âge: 
– Nourrisson: très rare
– Troubles de croissance rares
– Adultes: manifestations articulaires 

(chondrocalcinose)
• /Gravité:

– troubles du rythme éventuels // hypokaliémie

• Mais pas de gravitpas de gravitéé dans la majeure 
partie des cas 
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Les différences avec le syndrome 
de Bartter

• Âge de découverte/ manifestations plus 
tardives

• Moins sévère :

– pas d'hypercalciurie

– Pas de risque de néphrocalcinose

– Pas de forme néonatale
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Le mLe méécanisme: = rcanisme: = réénal nal 

Chaque jour, les reins filtrent 180 litres Chaque jour, les reins filtrent 180 litres 
de sang et 1 kg de sel ,de sang et 1 kg de sel ,

Ils nIls n’é’éliminent que 1 liminent que 1 àà 2 litres d2 litres d’’urines et urines et 
0,006 0,006 àà 0,010 Kg de sel . 0,010 Kg de sel . 

99% du sel filtr99% du sel filtréé est rest rééabsorbabsorbéé..
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Le mLe méécanisme rcanisme réénal nal 

Les tubules Les tubules sontsont
l'endroit ou se fait l'endroit ou se fait la rla rééabsorptionabsorption
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• Rein: Tube contourné distal 
• Echanges du sodium/potassium
• Fuite de magnésium 

Le mécanisme rénal: 
les transporteurs tubulaires  les transporteurs tubulaires  
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Transmission génétique

• Autosomique récessive
• Les gènes commandent les 

transporteurs au sein de la cellule
• Gène du transporteur Sodium Chlore

gène SLC12A3* porté par le 
chromosome 16

• 140 mutations rapportées 
• Rarement un autre gène peut être en cause (CLCNKB) 

*Solute carrier family 12 (sodium/chloride transporters), member 3
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Transmission autosomique récessive: 

2/4 = porteurs2/4 = porteurs
2:4 = sains2:4 = sains

2/4 = porteurs2/4 = porteurs
1/4 = sains1/4 = sains
1/4 = malade1/4 = malade

4/4 = porteurs4/4 = porteurs 4/4 = malades4/4 = malades

FFééquence: quence: "malades" : 1/40 000"malades" : 1/40 000, , porteurs ("hporteurs ("hééttéérozygotes") 1% rozygotes") 1% 
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La prise en charge thérapeutique 

• Pas de possibilité d'agir sur la fonction 
de transport tubulaire

• Traitement de compensation: 
• Supplément en potassium et en 

magnésium
• Diurètiques épargneurs de potassium   

(Amiloride ®, aldactone ®, Inspra ® (éplérénone)

• Manger salé
• Suivi rythme cardiaque (arythmie? )
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ConclusionConclusion

• Fréquence et diagnostic probablement 
sous estimé car souvent peu 
symptomatique. 

• Parfois difficile à différencier du 
syndrome de Bartter ou apparentés

• Intérêt du diagnostic génétique guide
un pronostic et un suivi simple,
+ prévention de troubles du rythme 
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