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Le Syndrome

de Gitelman

ne des fonctions

primordiales de nos

reins est de maintenir
constants les taux sanguins de
sel, potassium, calcium et ma-
gnésium. Le sel est un élément
essenriel pour maintenir notre
état  d’hydratation et notre
pression  arcérielle.  Les syn-
dromes de Barcrer et de Girel-
man sont des maladies dans
lesquelles les reins perdent des
quantités anormalement  éle-
vées de scl et de potassium et &
des degrés variables, d'eau, de
calcium et de magnésium.
Chacun de nos reins comprend
un million d’unités fonction-
nelles, les néphrons, compre-
nant 2 parties : le glomérule et
le tubule (Figure 1) ; le premier
filere le sang ct le deuxieme ré-
cupere vers le sang les éléments
nécessaires pour |'organisme et
élimine dans les urines la quan-
tid d'ean er de sels minéranx
apportés par I"alimentation et
les déchets roxiques de notre mé-
tabolisme comme 'urée. A titre
indicarif, nos reins filtrent quoti-
diennement 180 I de sanger L kg
de sel, er n'éliminent chez un su-
jet sain qu’environ & 4 10 g de sel
(soit environ 1 % de la quancicé
filerde) dans 1 42 1d urines, selon
son alimentation et ses apports
de boisson. La quasi-toralité du
sel filerd (99 %) est donc réabsor-
bé dans différents segments du
tubule rénal grice i des transpor-
reurs de sel. La plupare d’entre
CUX peuvent ére blnqués par les

diurériques (médicaments utili-
sés dans I'insuffisance cardiaque
ou l’h}'pcrrcnsinn pour faciliter
I'élimination de ["eau et du sel).
Ces transporteurs varient d’un
bout i "autre du tabule rénal, er
SONC « l:ahriqués par les cellules &
partir d"un fragment de chromo-
some qui contient la « recerte gé-
nerique = de ce Cransporcenr, ap-
pelé géne. Une mutation est une
anomalie qui perturbe la lecture
du code générigue de ce géne. Les
syndromes de Barcter ct de Gitel-
man sont transmis selon le mode
autosomique récessif, ce qui veut
dire que les sujers malades one
regu aussi bien de leur pére que
de leur mére une copic du géne
muté et qu'd chaque nouvelle
grossesse le risque d’avoir un
enfant malade est de 1 sur 4. Les
fréres et sceurs ayant requ une co-
pie mutde et une copie normale
ne sont pas malades, pas plus que
les parents. De méme, un indi-
vidu malade ne peut transmettre
la maladie que dans |"éventualité
exceprionnelle que son conjoine
transmetee lui-méme la maladie.
La plupart des genes impliqués
dans les syndromes de Bareter
et Girelman ont éeé identifiés au
cours des 15 derniéres années.
Le Syndrome de Girelman est
dii & des mutations du géne du
transporteur Na-Cl dans le rube
contourné distal, qui cst bloqué
par les diuré’tiqut:s th[az[d[qucs
(Esidrex”), ce pourquoi le syn-
drome de Girelman simule la
prise de ces diurél:iqucs.

On estime que 1 personne sur
40 000 en Enrope serair arteinee
du s}rndmmc de Gitelman. Dans
cette forme peu sévére de la
maladie, la perte de sel dans les
urines, entraine une baisse de
tension. Notre organisme réagit
en activane la fabrication d hor-
mones (systéme rénine-angioten-
sinc-aldostérone) qui stimulent
J.?I. It_"tt:ntiun 'L{L'.‘ SE]. dans 13. ooue
derniére partie du tubule ré-
nal. Malheureusement, cet effet
abourit 4 un Ec]':angc encre le sel
etle potassium gui est 4 s0n tour
éliminé en excés dans 'urine. 11
existe également une excrétion
d acide augmentée, ce qui génére
une alcalose (diminution du taux
d'acidité du sang). Autre parti-
cularité du syndrome est la perte
de magnésium dont rémoigne la
b@iﬁt dLl taux sangu in di: m ﬂgﬂé'
sinm. A 'inverse, le rein retient
mieux le calcium ce qui améliore
la minéralisation de 'os et dimi-
nue la quantité de caleium dans
les urines,

Les critéres diagnostiques d’un
syndrome de Gitelman sont
donc:

-une rension arcérielle normale
ou abaissée, des taux sanguins
de potassium et de mag;nésium
diminués,

-une diminurion du raux d’aci-
dité,

- une augmentation des taux san-
guins de rénine et 4 un moindre
degré de I"aldostérone,

-une élimination de sel, poras-
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sium, chlore, magnésium com-
parables i celle observée chez un
sujet sai, ce qui montre que ce
ne sont pas | alimentation ou les
inrestins qui sont cn cause, mais
bien les reins, et
-une baisse de la quantieé de cal-
cium dans "urine (hypocalciurie).
H CSt il'l'lpﬂl'[ﬂlll' 'EI.C noter ql.'l.,il
existe une certaine variabilité
dans le degré de ces manifesta-
tions, un taux sanguin de ma-
gnesium et/fou une calciurie
NOoOTrmaunx I'IIL'.'KCJ.I.'I.E.]'.It FIE.E ].E: diﬂ.—
gnostic,
Dans plus de 50 % de cas, la ma-
J.H.'Eljf [ drlcnuvcrl:c di: fﬂgﬂl’l Fﬂl"
tuite, prise de SANE POUT Une autre
raison qui permet de mesurer le
Caux di: Pﬂl’ﬂsii.llﬂ'l. d'lCI ].,ﬂ.d.ﬂ"
J.L'.‘SCL'.‘I'It ol l’adultt jt'l.ll'l'.'.‘ et PJ.LIE
rarement chez D'enfant. Néan-
moins interrogaroire  déraillé
Ut metere €n évidence une fari-
EL'U.'.‘, d'.'.'5 C[H.HTIPES et un gﬂﬁt ACCru
pour le sel. Les symptomes les
plus fréquents sont liés & I’hypo-
kaliémic ct 4 I’hypomagnésémic
€ COMPrennent : Fat[gut:, fai-
blesse musculaire, crampes, crises
de téranie (contractions involon-

1. Glomérule

2. Tubule

a, Segment ascendant de
l'anse dHenle

b. Tube contourné distal

Transporteur Ma-Cl fg::f
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taires 'EI.CS EI.'.IL'I.SC].CS:' et tmublcs I:I'LI
r}rthm: cardiaqut. Les patients
adultes peuvent présenter égale-
ment des douleurs er inflamma-
tion articulaires lides 4 la forma-
tion de dép-r_*tt de cristaux dans le
cartilage des articulations (chon-
drocalcinose). Ces symptomes
sont trés variables d'un individu
4 un autre, méme i 'incérieur
d'une méme famille et ne sont
pas toujours liés au degré d’hypo-
leali¢mie et h)'pnmagnésémi:.
Devant une suspicion de syn-
drome de Gitelman, une prise
de sang permer de confirmer
les anomalies binlngiqu:s men-
tionndes ci-dessus, mais le dia-
gnostic définitif est donné par la
détection de murations dans le
gene de transporteur MNa-Cl ou
SLCI12A3. Ce rest nécessite une
simple prise de sang,

L'ES l:ranspnrt:urs EI.C SCJ. I:IEFDC'
tueux dﬂl'.lb ].E 5}fndmmt d'.'.' Bﬂl't—
ter sont localisés dans un autre
segment du tubule qui s’appelle
ansc d’Henle (Figure 1). Ce
SCEMENt  partcipe  proporcion-
nellement plus & la récupération
du sel, cela explique pourquoi
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].C S}fndmmc dC B&[Et:r [m] FI].L'I.S
sévere er se manifeste dés 'en-
fance. Quelquefois il est difhicile
de différencier avec les examens
CI.C lﬂbﬂl’atﬂirf un S}rndmmc CI.C
Gitc'man 'd.’L'l]'.I syndrumt: d{:
Bartter et seulement la recherche
de mutations dans les différents
transpnrrcurs PCImCEtC 'EI.C I:Iéﬁ nir
le d[ag;nustic.

A 'heure actuelle, il est impos-
sible de récupérer la fonction du
tIﬂI'ISPCIIl'C'LIF, E,CSI FICI'LIF CCJ.FI. qL'I.C
le traivement est celui de l’hypo-
kaliémie et I'hypomagnésémie et
comprend : les suppléments en
porassium cr magnésium, les diu-
rétiques qui cmp&'hcnt le rein
d’échanger du sel contre du po-
tassium (Amiloride’, Aldactone”,
Inspra’). Par ailleurs il est tou-
jours important de recomman-
der aux parients de manger salé.
Comme l’h}fpnka]iémic COnst-
tue un I[SL]'LH: P'Ulll' ].'.'.‘5- tmublts
du rythme cardiaque, il est im-
portant que les parients signa-
lent leur maladie car les médica-

MeEnts susﬂ:ptibhs d'entrainer
des troubles du rythme doivent
érre évités, «

Figure. 1 Schéma du néphron montran ses 2 parties: le glomérula et le tubule. Les segments dont récupération du sel est altéré | dans le
syndromes de Bartter et gitelman sont indiqués par des lettres. En bas & gauche schéma dune cellule du tube contourné destal montrant en
rowge e ransporteur Na-Cl défeciueux dans ke syndrome de Gitelman



