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Introduction A

L'acidose metabolique est un trouble acido basique, parfois severe pouvant conduire le patient en réanimation.
Le calcul du trou anionique plasmatique (TAP) permet d'orienter sur son étiologie. Parfois, I'acidose métabolique

\peut étre le mode de révélation de maladie héréditaire du meétabolisme (MMH) decompenseée. Y
Cas n°1 : H 24 ans, troubles de conscience. Cas Nn°2 : H 27ans, altération de I'état général,
Bilan : acidose métabolique severe sans lactates, myalgies et fatigabilité musculaire.
glycémie 3,8 mmol/l, ammoniemie 231umol/l. Bilan : acidose lactique séveére (lact 18 mmol/L)
Analyse toxicologigue négative. Pneumopathie a rhabdomyolyse (CPK  2360U/L), cytolyse
mycoplasme pneumoniae associee. hépatique avec ASAT & 24N. Scanner TAP et
Prise en charge : ventilation mécanigue, support bilan infectieux hormaux.
vasopresseur, supplémentation vitaminique, en L- Prise en charge : ventilation mécanique,
carnitine et apports glucosés ameliorant remplissage vasculaire, alcalinisation,
'hemodynamique et lacidose metabolique. vasopresseurs, supplémentation vitaminiques,
Correction de I'hyperammoniémie avec chélateurs en L-carnitine et apports glucosés corrigeant
et epuration extra-renale continue. 'acidose et les défaillances d'organe de maniére
Diagnostic: compatible avec un déficit multiple en spectaculaire.
acylcoA deshydrogenase (DMAD), confirme par Diagnostic : bilan orientant vers une maladie
'analyse  genetique, mutation  homozygote mitochondriale ou un déficit de la B-oxydation
c.365G>C dans le gene EFTA. des AG. T

" Liste des Variants - B ' Carnitine libre t % pmoliL 30-50
GéneE.I’TT:il:sﬂrit ) Fnsm::::::ique Impact protéique Etat Classe Carmitine totale n mollL 4965
M. 000126 p.Arg122Thr Homozygote 4
Acidose meétabolique
PH < 7,35 - HCO3- < 20mmol/l
Calcul trou anioniqgue plasmatique
_ _ (Na + K) - (Cl- + HcO3-) = 16 + 4 mmol/L
Discussion |
La carence énergétique (défaut du cycle de
Krebs et de production d'ATP) et C Insuffisance rénale chronique C Pertes digestives
'accumulation de dérivés d'AG — | : (diarrhees)
non metabolises toxiques expliquent les C (aé}g[j’r?ei?fgjﬁi;ﬂxe'?ggfﬁ;?tdﬁygtﬁ{‘yie) C Pertes urinaires
défaillances La complication majeure a C _ I (acidoses tubulaires)
redouter en cas d'hyperammoniémie est Arﬁ'édtﬁifgfgéfﬁyeérfiag"liﬁfﬁ’
'oedeme cérébral, par transformation C _ — — _ _ —
de lI'ammoniémie en glutamine, qui majore Audose_ lactique (metfor_mlne_, hypOX|e_ cellulaire, c,léﬂ(:ltB
oxydation AG, cytopathie mitochondriale, glycogénose)

'osmolarité intracellulaire. Le profil sanguin
des acylcarnitines et la chromatographie des

. . L , e, Bilan standard : Bilan spécifique :
acides organiques urinaires sont realises au - Gaz, lactates, lono, urée, - Chromatographie acides
début de la prise en charge mais seule créatinine, glycémie, cétonémie, aminés plasmatiques et acides org
'identification de la mutation codant pour ammoniemie, CPK, BH, NFS, coag aniques urinaires
, S el . . . - Dosage toxigues exogenes - Profil acylcarnitines plasmatiques
I'enzyme déficitaire confirme le diagnostic. Le
variant pathOgéne dans le géne EFTA Prise en charge en urgence
retrouvé dans notre DMAD est le premier a
étre décrit dans la Iittérature. Il est Mesures symptomatigues de - Perfusion G10% + électrolytes adaptée
indispensable  d'identifier le  facteur réanimation : au poids et a I'age (max 120mi/h)

, A , : . - Correction des défaillances - Epurateurs de 'ammonium (benzoate de
declenchant (jeune prolonge, Infection, d'organe (ventilation mécanique, sodium + n-carbamyl glutamate)
chirurgie...). La nutrition doit étre adaptee remplissage vasculaire, support - L-carnitine 50 a 200mg/kg
3 la MHM en veillant aux sources vasopresseur, épuration extra - Vitaminothérapie B1, B2, B8, B12

’ renale) - Glycine si acido cétose

énergeétiques cachées.
En cas de suspicion de MMH, prendre

contact avec le centre de réeférence

/Conclusion h

Les MHM sont rares, principalement diagnostiguees dans l'enfance. L'interniste et le réanimateur peuvent étre
confrontés a des formes de révélation tardive, évoquées devant une acidose métaboligue a TAP augmenté
@expliquée. Il s'agit d'une urgence diagnostic et therapeutique. Y
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