Bartteriv syndrom

Bartterdv syndrom je AR dédi¢nd tubulopatie s kombinaci poruchy
vodniho a elektrolytového metabolismu. Syndrom vznika jako dlsledek
komplexni poruchy tubularniho transportu a vyluéovani iontd.

Etiologie

Onemocnéni zplsobuji abnormality tfi rliznych transportnich
systému: Nat/K*/2Cl-kotransportéru, draslikového kandlu a
chloridového kanélu.

Patogeneze

Defekt Nat/K*/2Cl-kotransportéru (NKCC2, iontového kanalu
nezavislého na ATP)[1! ve vzestupné ¢asti Henleovy kli¢ky nefronu vede k
nedostate¢nému vstrebavani sodiku a jeho snizena hladina v macula
densa zvysi aktivitu RAAS, ktera vede ke zvysSeni hladiny aldosteronu a k
sekundarnimu hyperaldosteronismu se vsemi klinickymi priznaky
(krevni tlak je normalni).

Klinicky obraz

Mezi hlavni pfiznaky patfi:

hypokalémie (vyrazna svalova slabost)
alkaléza

hyperkalciurie

polyurie

hyperreninovy hyperaldosteronismus
poruchy rdstu.

Podle druhu defektniho transportniho systému rozezndvame 6
typu Bartterova syndromu. 21

Typ | — defekt Nat/K*/2Cl-kotransportéru (NKCC2, gen SLCI2A);
manisfestuje se jiz v kojeneckém véku, vétsinou jde o déti predcasné
narozené matkam s polyhydramniem!3!.

Typ Il — defekt ATP-zavislého apikalniho kaliového kanalu (ROMK1, gen
KCN/1); fenotypicky je stejny jako typ I.

Typ Il — defekt bazolateralniho chloridového kanalu (CIC-Kb, gen
CLCNKB); u 30 % pacientl je pozorovana hypomagnezémie (typy | a Il ji
nemajf)t3l.

Typ IVa — defekt B-podjednotky bazolateralniho chloridového kanalu
(Barttin, gen BSND); charakteristicka trias: Bartterlv syndrom, renaini
insuficience, porucha sluchuf3!,

Typ IVb — kombinovana dysfunkce dvou chloridovych kanall CIC-Ka a
CIC-Kb (geny CLCNKA a CLCNKB), prenatalni manifestace,
polyhydramnion

Typ V — transientni forma (defekt v genu MAGED?2), polyhydramnion,
excesivni ztrata soli se sekundarni metabolickou alkalézou, spontanné
vymizi v prvnich mésicich Zivota

Terapie

Terapie je pouze symptomaticka, jejim zdkladem je Uprava diety a
substituce iontdt2l,

Progndéza

Progndza onemocnéni je nejistd, u nékterych pacientd se objevuje
mentalni retardace nebo selhani ledvin.
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