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GITELMANUV SYNDROM
(Kazuistika)

L 2Mjr. MUDr. Ladislav SLOVACEK, 2MUDr. JanCAP, ¥ %rof. MUDr. Ladislav JEBAVY, CSc.
Univerzita obrany, katedra vé&Rého vnitniho Iékastvi Fakulty vojenského zdravotnictvi v Hradci Knéé
2Oddslent klinické hematologie I1. interni kliniky Fakmii nemocnice a Lékské fakulty UK v Hradci Kralové

Autof prezentuji kazuistiku 38leté Zeny s diagnozédicdé tubulopatie charakteru Gitelmanova syn-
dromu. Podavaji ucelenyghled klinické a laboratorni symptomatologie, diagfiky a terapie tohoto auto-
zomalw recesivi dedicného renalniho tubularniho defektu.

Pojem ddi¢né tubulopatie zahrnuje rozdilné po-
ruchy renalniho transportu elektrdiyfTyto poruchy
jsou shrnuty pod nazvem Bartier resp. Gitelma-
nav syndrom. OB varianty jsou autozomairece-
sivreé dédiéné a maji podobné charakteristické klini-
cké projevy. Poruchy renalniho transportu elektroly
ta Ize diky molekularni biologii nasledmozclit do
nekolika genetickych a klinickych skupin. Bartier
syndrom je klasifikovan do 3 genetickych skupin:

1. mutace genu pro renalni furosemidsenzitivni
Na-K-2Cl kontransportér (NKCC2, SLC12A1),

2. mutace genu pro ATP-senzitivni kanal K

(ROMK, KCNJI),

delece/mutace genu pro renalni chloridovy kanal

(CIC-Kb, CLCNKB), tzv. klasicky Barttéi

syndrom.

3.

Klasicky Barttetiv syndrom se klinicky vyzna-
cuje vyskytem hypotenze, normalni hladinou mag-
nesia, hypokalemickou alkal6zou se ztratou soli a
zejména pak hyper-/normokalciuritigemz nebyva
ptitomna nefrokalcindza.

Variantou Bartterova syndromu v SirSim slova
smyslu je Gitelmaitv syndrom, ktery byl poprvé
popsan v roce 1966 dr. Hillelem Gitelmanem. Tento
typ d&diéného renalniho tubularniho defektu vzni-
k& na podkla8l mutace genu pro thiazidsenzitivni
Na-Cl kontransportér (SLC12A3) distalniho tubulu.
Toto onemocéni je vzacné svym vyskytem (nap
v Ceské republice cca 1:50 000 obyvatel). Klinicky
se Gitelmafv syndrom manifestuje §asné dosg
losti. Pohlavni rozdily nebyly zaznamenany. Mezi
charakteristické laboratorni a klinické projevyipat
projevy hypomagnesémie, hypokalémie, metaboli-
cké alkal6zy, normotenze/hypotenze, epizody sva-
lové slabosti aZ #e¢i, pozvolna progredujici cel-
kova Unava a slabost, palpitace, tremor a fasikulac
v neposlednirad je popisovan vyskyt chronické
dermatitidy/dermat6zy blize nei@né etiologie.

Diagnostika u tohoto syndromu se opira o ana-
mnesticka data, klinicky obraz, laborat®ropako-

vany zachyt hypokalémie, hypomagnesémie, meta-
bolické alkalézy, hypokalciurie, nizké frak ex-
krece clearence natria a chlarigo podani hydro-
chlorothiasidu a v neposledisads cytogenetické
vySeteni s ptkazem mutace genu pro thiazidsen-
zitivni Na-Cl kontransportér (SLC12A3) distalniho
ledvinného tubulu. L&ba Gitelmanova syndromu
je ryze symptomatickd, tj. zejména suplementace
kaliem, magnesiem, kalium $ief diuretika, inhibi-
tory angiotenzin konvertujiciho enzymu, inhibitory
prostaglandin syntetazy. Prognéza Gitelmanova syn-
dromu je velmi dobr& vzhledem k tomu, Ze se jed-
na o chronické benigni onemeanh vyzadujici vSak
celozivotni nefrologickou dispenzarizaci.
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Prace byla prezentovana na 5. v§md konferenci odborné
Spolenosti vojenskych Iéka, farmaceut a veterinarnich lékai
CLS JEP p#adané ve dnech 21. az 22#z4005 na Fakult
vojenského zdravotnictvi v Hradci Kralové.
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