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Autoři prezentují kazuistiku 38leté ženy s diagnózou dědičné tubulopatie charakteru Gitelmanova syn-

dromu. Podávají ucelený přehled klinické a laboratorní symptomatologie, diagnostiky a terapie tohoto auto-
zomálně recesivně dědičného renálního tubulárního defektu. 

 
Pojem dědičné tubulopatie zahrnuje rozdílné po-

ruchy renálního transportu elektrolytů. Tyto poruchy 
jsou shrnuty pod názvem Bartterův, resp. Gitelma-
nův syndrom. Obě varianty jsou autozomálně rece-
sivně dědičné a mají podobné charakteristické klini-
cké projevy. Poruchy renálního transportu elektroly-
tů lze díky molekulární biologii následně rozdělit do 
několika genetických a klinických skupin. Bartterův 
syndrom je klasifikován do 3 genetických skupin: 
1. mutace genu pro renální furosemidsenzitivní 

Na-K-2Cl kontransportér (NKCC2, SLC12A1),  
2. mutace genu pro ATP-senzitivní kanál K 

(ROMK, KCNJI),  
3. delece/mutace genu pro renální chloridový kanál 

(CIC-Kb, CLCNKB), tzv. klasický Bartterův 
syndrom.  

Klasický Bartterův syndrom se klinicky vyzna-
čuje výskytem hypotenze, normální hladinou mag-
nesia, hypokalemickou alkalózou se ztrátou solí a 
zejména pak hyper-/normokalciurií, přičemž nebývá 
přítomna nefrokalcinóza. 

Variantou Bartterova syndromu v širším slova 
smyslu je Gitelmanův syndrom, který byl poprvé 
popsán v roce 1966 dr. Hillelem Gitelmanem. Tento 
typ dědičného renálního tubulárního defektu vzni-
ká na podkladě mutace genu pro thiazidsenzitivní 
Na-Cl kontransportér (SLC12A3) distálního tubulu. 
Toto onemocnění je vzácné svým výskytem (např. 
v České republice cca 1:50 000 obyvatel). Klinicky 
se Gitelmanův syndrom manifestuje v časné dospě-
losti. Pohlavní rozdíly nebyly zaznamenány. Mezi 
charakteristické laboratorní a klinické projevy patří 
projevy hypomagnesémie, hypokalémie, metaboli-
cké alkalózy, normotenze/hypotenze, epizody sva-
lové slabosti až křečí, pozvolna progredující cel-
ková únava a slabost, palpitace, tremor a fasikulace, 
v neposlední řadě je popisován výskyt chronické 
dermatitidy/dermatózy blíže neurčené etiologie. 

Diagnostika u tohoto syndromu se opírá o ana-
mnestická data, klinický obraz, laboratorně opako-

vaný záchyt hypokalémie, hypomagnesémie, meta-
bolické alkalózy, hypokalciurie, nízké frakční ex-
krece clearence natria a chloridů po podání hydro-
chlorothiasidu a v neposlední řadě cytogenetické 
vyšetření s průkazem mutace genu pro thiazidsen-
zitivní Na-Cl kontransportér (SLC12A3) distálního 
ledvinného tubulu. Léčba Gitelmanova syndromu 
je ryze symptomatická, tj. zejména suplementace 
kaliem, magnesiem, kalium šetřící diuretika, inhibi-
tory angiotenzin konvertujícího enzymu, inhibitory 
prostaglandin syntetázy. Prognóza Gitelmanova syn-
dromu je velmi dobrá vzhledem k tomu, že se jed-
ná o chronické benigní onemocnění vyžadující však 
celoživotní nefrologickou dispenzarizaci. 
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Práce byla prezentována na 5. výroční konferenci odborné 
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