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SUMMARY

PSEUDO-BARTTER'S SYNDROME IN INFANTS WITH CYSTIC FIBROSIS
(CASE REPORT)

Cystic fibrosis is the most common hereditary disease characterized by multiple organ failure and clinical polymor-
phism [3]. Children of the first months of life may develop Pseudo-Bartter's syndrome, which is a severe complication
of cystic fibrosis, characterized by electrolyte disturbances such as hypokalemia, hyponatremia, and metabolic alkalo-
sis [4]. Of 60 children with cystic fibrosis from Moldova, evaluated in the period 2007-2011, the disease started with
Pseudo-Bartter's syndrome in 5.66% cases. Although Pseudo-Bartter's syndrome was described in infants with cystic
fibrosis under 6 months of age, in our patient electrolyte disturbance recurrence were noted by the age of 12 months.
Patient inability to compensate the electrolytes loss through sweat can be explained both by breastfeeding (the breast
milk is known to be low in sodium chloride) and by recurrent episodes of respiratory infections.

PE3IOME

CHHJPOM IICEBJIO-BAPTTEPA ¥ JETEI C MYKOBHCIIUI030M (KIUHUYECKUI1 IIPUMEP)

Myxkosucyuooz — camoe uacmoe HAcieOCmeeHHoe 3abonesanue, KOmopoe Xapakmepusyemcs HOTUOPSAHHbIM
nopasiceHuem U KIuHudeckum noaumopgusmom [3]. YV oemeil nepsvix mecsayes sHcusHu MOdcem pasgumobCs CUHOPOM
ncesoo-6apmmepa — mANcenoe OCIOHCHEHUE MYKOBUCYUOO3A, XAPAKMePU3VIOUeecs: SNeKMpPOTUMHbIMU HAPYIULEHUAMIU &
8uUde 2UNOKAIUeMUl, 2UNOHaAMpUeMUn, U Memaboruueckozo arkanosa [4]. U3 60 0oemeti c Mykogucyuoo3om, Habiooaemvix
6 Monoose 6 nepuoo 2007-2011 20008, bonesnb 0ebiomuposana cunopomom ncegdo-bapmmepa 8 5,66% ciyuaes. Xoms
CUHOpOM ncesdo-bapmmepa ONUCAH y 0emell ¢ MyKOBUCYUOO30M 8 803pachie 00 6 MecAayes, peyuoussl 1eKmpoIumHbIX
Hapyuwienuii y nayuenma D. 6viiu ommeuenvl 6 6ospacme 0o 12 mecayes. Hecnocobnocms nayuenma KoOMREHCUposams
nomepu NEKMPOIUMO8 ¢ NONMOM MONMCHO OOBACHUMb eCMEeCHEEHHVIM BCKAPMIUBAHUEM DEOEHKA (2pYOHOe MONOKO
U36ECIIHO HUZKUM COOEPIHCAHUEM HAMPUSA XIL0PUOQ) U YACIBIMU FNUZ00AMU PECRUPAMOPHBIX UHPEKYULL.

Introducere prezentau o stare generald caracterizatd prin apatie,

Alcaloza metabolicd cu hipopotasiemie, hipo- lipsa poftei de mancare, malnutritie severa cu edeme
natriemie si esecul cresterii pe fond de aport caloric hipoproteinemice. Ulterior efectuarea testelor sudorii
adecvat si terapie de substitutie cu enzime pancreatice si examenului molecular a confirmat fibroza chistica
prezintd o manifestare rard a fibrozei chistice identifi- la acesti copii.
catd la sugarii sub varsta de 6 luni. Sindromul pseudo- Caz clinic. Sugarul D. de gen masculin a fost in-
barter, care reuneste aceste manifestari clinice, poate ternat primar in sectia Malnutritii SCRC ,,Em. Cota-
prezenta debutul fibrozei chistice la sugari si copiii ga” la varsta de 6 luni cu malnutritie severa, edeme
mici. Identificarea precoce a dereglarilor electrolitice hipoproteinemice generalizate §i bronhopneumonie
specifice sindromului pseudobarter permite initierea bilaterald severd complicatd cu pleurezie interlobara
terapiei corecte de substitutie si ameliorarea rapida a pe dreapta. Copilul s-a nascut la varsta gestationala
starii copiilor cu fibroza chistica. de 37 saptdmani cu greutatea 3250 g, talia de 52 cm,

Din 60 copii cu fibroza chistica, din Republica nasterea a fost complicata cu circulara cordonului om-
Moldova, evaluati in perioada anilor 2007-2011, ma- bilical. Sarcina la mama a decurs cu gestoza pe tot
ladia a debutat cu sindromul pseudobarter in 5,66% parcursul ei si cu iminentd de avort. In familie mai
cazuri. In sectia Malnutritii SCRC ,,Em.Cotaga” au este un copil mai mare sandtos. Mama a relatat intar-
fost internati trei sugari cu varsta de 2-6 luni, care zierea evacudrii meconiului pana la 36 ore dupd nas-
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tere, pentru eliminarea caror au fost aplicate clistire
cu solutie hipertona de clorura de sodiu. Nou-nascutul
din prima zi a prezentat icter neonatal, care a persistat
pana la varsta de 1 luna si 10 zile. Ulterior a fost no-
tata prezenta scaunului grasos, voluminos §i cu miros
fetid dupa fiecare alimentare si adaos ponderal minim
pani la varsta de 6 luni. In aceasta perioada copilul a
urmat cure repetate de preparate antibacteriene pentru
tratamentul infectiilor respiratorii (bronhopneumonii
confirmate radiologic, bronsite obstructive acute). Co-
lectarea minutioasd a anamnesticului si identificarea
sindroamelor clinice de malnutritie, de tuse cronica au
permis suspectarea la copil a fibrozei chistice. Pentru
confirmarea acestui diagnostic au fost efectuate doua
teste ale sudorii, care au prezentat rezultate de 102
mmol/l si 104 mmol/l. Examenul molecular in labo-
ratorul Centrului National de Sandtate a Reproducerii
si Geneticd Medicald nu a identificat mutatiile CFTR
responsabile de dezvoltarea fibrozei chistice. Pentru
stabilirea definitiva a diagnosticului de fibroza chisti-
ca mostrele de ADN ale copilului si parintilor au fost
examinate in Departamentul de geneticd medicald a
Spitalului Universitar din orasul Bordeaux, Franta, fi-
ind depistate ambele mutatii genice G551D si dele2,3,
care au eliminat orice dubiu referitor la diagnosticul
copilului.

De la varsta de 6 luni si pand la 1 an 5 luni de viata
copilul a suportat patru episoade repetate de sindrom
pseudobarter. Astfel, la varsta de 9 luni copilul este
internat In sectia malnutritii SCRC ,,Em.Cotaga” cu
deshidratare, apatie, lipsa poftei de mancare, malnu-
tritie (IMCp = 19,8, scorul Z al IMC = -0,85), tuse
rard neproductivd. Examenul biochimic al sangelui a
relevat valori la limita de jos ale valorilor normale ale
potasiului — 3,2 mmol/l (3,5-5,3 mmol/l) si ale sodi-
ului — 136 mmol/l (130-156 mmol/l), proteinei tota-
le — 69 g/l (65-85 g/l). Evaluarea probelor renale nu
a depistat modificari patologice: ureea — 3,0 mmol/l
(2,5-8,3 mmol/l). Examenul radiologic al cutiei tora-
cice a decelat bronhopneumonie pe dreapta. Acutiza-
rile infectiilor pulmonare sunt frecvent incriminate n
etiologia sindromului pseudobarter. A fost initiata te-
rapia perfuzionald de substitutie cu solutie clorura de
sodiu, infesol, care intr-o perioadad scurtd a ameliorat
starea copilului.

Urmatorul episod de infectie respiratorie care a in-
dus dereglari electrolitice a fost diagnosticat la varsta
de 10 luni, cand copilul din nou este internat cu acuze
similare incidentului anterior, dar si cu o subfebrilita-
te (37,4-37,9°C), care aparea periodic pe parcursul a
doud saptdmani. Tentativele de a ameliora statutul nu-
tritional in aceasta perioada au esuat, IMCp constitu-
ind 15,9, iar scorul Z al IMC -1,0. Examenul obiectiv
al copilului a relevat tahipnee, tiraj intercostal (semne
sugestive pentru bronhopneumonie severa), hepatos-
plenomegalie (marginea ficatului fiind palpata la ni-
velul ombiliculului, iar a splinei — la rebordul costal
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stang), scaun pastos semiformat. Evaluarea electroli-
tilor serici a notat valori important reduse ale pota-
siului — 2,4 mmol/l (3,5-5,3 mmol/l) si ale sodiului
— 128 mmol/1 (130-156 mmol/1), iar proteina totala din
nou a prezentat tendintd de reducere — 69 g/l (65-85
g/1). Afectarea renald a fost exclusa prin determinarea
nivelului ureei de 3,0 mmol/l (2,5-8,3 mmol/l), crea-
tininei 41 mmol/l (40-97 mmol/l) si examenul ultra-
sonografic al rinichilor, care nu a depistat modificari
patologice.

La 3 luni distanta copilul, din nou in stare foarte
grava cu semne de deshidratare moderata, tuse rard
slab productiva, lipsa poftei de mancare, lipsa adaosu-
lui ponderal (tesutul adipos subcutanat practic absent)
este internat 1n sectia malnutritii SCRC ,,Em.Cotaga”.
Examenul parametrilor biochimici ai sangelui a iden-
tificat valori scazute ale potasiului — 2,2 mmol/I (3,5-
5,3 mmol/l) si ale sodiului — 130 mmol/l (130-156
mmol/l), proteina totald — 65 g/l (65-85 g/1).

Este de mentionat faptul cd pe parcursul acestei
perioade copilul s-a aflat exclusiv la alimentatie na-
turala, refuzand orice alt aliment. Astfel, alimentatia
la san, saraca in clorura de sodiu, concomitent cu exa-
cerbarile frecvente ale infectiei respiratorii au condus
la dezvoltarea episoadelor repetate de sindrom pseu-
dobarter.

In aceasta perioadi la Centrul de Fibroza Chistica
din orasul Giessen, Germania a fost apreciat nivelul
elastazei-1 in materiile fecale, care a prezentat valori
neglijabile de 1,2 ng/g materii fecale (normal >200
pg/g). Pentru evitarea recurentelor de sindrom pseu-
dobarter copilul a fost trecut la alimentatie cu ameste-
curi adaptate, s-a ajustat doza de Creon la gradul sever
de insuficienta pancreaticd exocrind. Dupa efectuarea
corectiilor in regimul alimentar si terapia de substitu-
tie cu enzime pancreatice nu au fost notate recaderi in
dereglarile electrolitice, s-a ameliorat important pofta
de mancare, dar si statutul nutritional (IMCp = 95,5,
scorul Z al IMC = 1,7) al copilului.

Discutii. Pierderea acuta a clorurii de sodiu in
fibroza chistica este o stare descrisd frecvent in lite-
ratura de specialitate [2]. Reducerea treptatd a con-
centratiilor serice de electroliti, alcaloza metabolica
si esecul ponderal fard semne de deshidratare severa,
sunt conditii patologice mai putin recunoscute in lu-
mea medicald pediatricd. Sugarii cu fibroza chistica
prezinta un risc crescut de pierderi exagerate ale elec-
trolitilor prin transpiratie in conditii de temperaturi in-
alte ale mediului Inconjurdtor, exacerbdri ale infectiei
bronhopulmonare, riscul aportului alimentar insufici-
ent de minerale [1, 2]. Majoritatea copiilor cu fibro-
za chistica, pentru a compensa pierderile excesive de
sodiu si potasiu cu transpiratia, cresc rata de secretie
a aldosteronului si aportul exogen de sare. Unii copii
cu fibroza chistica sunt mai vulnerabili la dereglarile
electrolitice din o transpiratie crescutd care accentuea-
za pierderile de potasiu [1].



Desi sindromul pseudobarter este descris la sugarii
cu fibroza chistica sub varsta de 6 luni, In cazul paci-
entului D, recurentele dereglarilor electrolitice au fost
notate pana la varsta de 12 luni. Incapacitatea pacien-
tului de a compensa pierderile de electroliti prin tran-
spiratie poate fi explicata atit prin alimentatia exclusiv
naturala a copilului, iar laptele matern este cunoscut a
fi sdrac in clorura de sodiu, cat si prin episoadele frec-
vente de infectii respiratorii cu subfebrilitate, care au
condus la o transpiratie mai pronuntata.

In prezent nu sunt elaborate ghiduri despre durata
tratamentului de substitutie cu electroliti. Administra-
rea de suplimente de sodiu si potasiu in cazul paci-
entului D. s-a efectuat conform greutdtii sugarului si
pentru o perioadd pana la normalizarea serica a elec-
trolitilor. Modificarea alimentatiei copilului, trecerea
lui la formule adaptate si aportul extern de clorurd de
sodiu au permis redresarea statutului nutritional §i, in
consecinta, evitarea episoadelor frecvente de infectii
respiratorii.
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Concluzie. Sindromul pseudobarter trebuie sus-
pectat la copiii cu fibroza chistica cu alcalozd metabo-
lica, valori scazute ale electrolitilor serici si malnutri-
tie rebeld in pofida unei alimentatii corecte si terapii
de substitutie enzimatica adecvata.
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SUMMARY

EPIDEMIOLOGICAL ASPECTS OF EPILEPSY IN YOUNG CHILDREN IN THE REPUBLIC OF MOLDOVA
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Introduction. Epilepsy is one of the most severe neurological childhood diseases. Every year the number of
children diagnosed with epilepsy increases. Therefore detailed knowledge of the development and incidence and
prevalence indicators, also of risk factors will contribute to the improvement of health care services provided to the
population.

Material and methods. For our study we used data from the National Bureau of Statistics of the Republic of Mol-
dova. Information gathered included statistics over the last 5 years period (from 2007 to 2011).

Results. The highest levels of the epilepsy prevalence were noted in 2011, accounting for 20.1 per 10,000. In the pe-
riod of five years from 2007 through 2010 the disease prevalence reached the level of 15.4 per 10,000, 14.9 per 10,000,
17.6 per 10,000, and 19.9 per 10,000. In 2008 there was noted a decrease with 3.1% compared to the level registered in
2007. In the next years there was an increase with 18.1% in 2009, 13.0% in 2010 and 1.4% in 2011. Epilepsy incidence
indicator reached the level of 3.6 per 10,000 in 2007, 2.8 per 10,000 in 2008, 3.6 per 10,000 in 2009, 4.0 per 10,000 in
2010, and 3.6 per 10,000 in 2011. The highest incidence was observed in 2010, when 301 children were diagnosed with
epilepsy, that accounts 4.0 per 10,000 population.

Conclusions. The data available on prognosis suggest an increase of epilepsy incidence by 2016 up to 4.4 per
10,000, and the prevalence level by 2016 is estimated to be 27.3 per 10,000 population.

204



