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Introduction :

L'anemie mégaloblastique thiamine dependante (AMTD), aussi appelée syndrome de Rogers, est une maladie
genetigue rare associant une anemie megaloblastique a un diabete insulino-dependant et des manifestations

systemiques diverses. Elle peut étre a penétrance variable a I'origine d’'un polymorphisme clinico-évolutif.

Il s’agissait de deux soceurs, agees respectivement de 22 et 16 ans, ayant comme antecedents
familiaux un frere aine decedé a I'age de huit ans dans un tableau de diabete deséquilibre avec
une anémie aigue chez qui le diagnostic du syndrome de Rogers a ete retenu en post mortem
sur etude géenetique permettant de mettre en évidence la mutation du gene SLC19A2, ainsi
gqu'une cousine maternelle suivie pour le méme syndrome. Les deux patientes ont ete admises
dans notre service afin de poursuivre leur suivi qui etait auparavant initie dans un service de

pediatrie.

La premiéere patiente

A I’age de trois mois, 1°® hospitalisation pour une
anémie mégaloblastiqgue mal toleree a 4,5 g/dl et des
chiffres glycemiques élevés avec une hemoglobine
glyquee a 9,2% en rapport avec un diabete sucre.

Le bilan immunologique était negatif et la biopsie
musculaire ne montrait pas de cytopathie
mitochondriale.

Le diagnhostic d’'une AMTD a ete retenu devant les
antécedents familiaux similaires, sans confirmation
genétiqgue, d'ou un traitement par vitamine B1 et
insulinothérapie a eté instauré.

A I’age de neuf mois : une surdité de perception a
éte decouverte devant des potentiels evoqués
auditifs alteres.

A lage de 13 ans installation d'une retinite
pigmentaire, sans retinopathie diabetique associee, a
I'origine d'une cecité definitive.

Elle avait un retard mental empéchant sa
scolarisation et son autonomie pour les activites
guotidiennes.

L'exploration cardiaque par un holter rythmique
objectivait des extrasystoles atriales et
I'’échocardiographie trans-thoracique montrait une
fraction d’'ejection preservee.

Discussion :

+» Le syndrome de Rogers est une maladie genetique autosomique recessive, a debut pediatrique comme

I'illustre le cas de nos deux patientes.

Elle associe habituellement une aneémie megaloblastigue, un diabete insulino-dépendant et une hypoacousie

La deuxieme patiente

A I'age de six mois, 1°* hospitalisation dans un
service de pédiatrie dans le cadre du depistage du
méme syndrome .
Le bilan Dbiologique a montre une anemie
megaloblastique a 7,6 g/dl et une hémoglobine
glyquée a 5,3% .

Le diagnostic d’'une AMTD a ete ainsi retenu sur
'ensemble d'arguments clinico-biologiques sans
étude génetique et la patiente a ete traitee par une
supplementation en vitamine B1.

L'exploration cardiague a revelé une
cardiomyopathie rythmique en rapport avec une
fibrillation atriale.

L'échocardiographie trans-thoracique objectivait une
fonction ventriculaire abaissee a 45%, occasionnant
un retentissement fonctionnel important sur 'activite
physique et scolaire de la patiente, indiquant une
ablation par radiofrequence du foyer arythmogene a
I’age de 12 ans.

ou une surdite de perception.

Elle peut rarement se manifester par une atteinte cardiaque, ophtalmologique ou neurologique.
La penétrance peut étre extrémement variable induisant des tableaux cliniques difféerents.

A l'instar de nos deux patientes, la premiere a présenté au cours évolutif de sa maladie une atteinte
neurosensorielle handicapante et des hospitalisations iteratives devant des décompensations recurrentes.
En revanche, la deuxieme patiente présentait un phenotype a expression essentiellement cardiaque sans

surdité neurosensorielle ni anémie mal tolérée.

Le diagnostic repose sur la mise en évidence de variations génetiques au niveau du gene SLC19A2,
codant pour un transporteur pour la vitamine B1. Ce transporteur est exprimé principalement dans les tissus
hematopoietiques, les cellules béta du pancréas et les cellules cochleaires, expliguant la presentation

clinique.

La prise en charge repose essentiellement sur une supplémentation orale en vitamine B1 a vie des la

confirmation du diagnostic.

Conclusion :

Nous avons rapporte le cas de deux sceurs atteintes d'un syndrome genétique rare pour souligner I'importance
du polymorphisme clinigue et évolutif notamment le diabete labile,

neurosensorielle et leur retentissement sur la vie quotidienne et I'insertion sociale du malade.
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