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Csomé D, Papez J, DoleZel Z, Dluholucky M, Sladkova E, Podracka L. Bartterov syndrém u deti: sibor ésmich
pripadov z Ceskej republiky a Slovenska

Bartterov syndrém zahffia skupinu vzacnych geneticky podmienenych tubulopatii sprevadzanych zvySenymi
modovymi stratami soli. Patogenetickym podkladom je porucha transportnych systémov zodpovednych za reab-
sorpciu soli predovsetkym v hrubom segmente vzostupného ramienka Henleho klu¢ky. Medzi zakladné charak-
teristiky Bartterovho syndrému patri hypokaliemick4, hypochloremickd metabolickd alkaléza a sekundéarny (hy-
perreninovy) hyperaldosteronizmus pri normalnom alebo nizkom systémovom krvnom tlaku. Klinické prejavy sa
lisia v zavislosti od postihnutého génu, pri¢om rozoznavame 5 réznych génovo-$pecifickych fenotypov ochorenia.
V ¢&lanku uvadzame stbor 8 pacientov z Ceskej republiky a Slovenska s geneticky potvrdenym Bartterovym syndré-
mom a ich klinicky a laboratérny fenotyp.
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SUMMARY

Csomé D, Papez J, Dolezel Z, Dluholucky M, Sladkova E, Podracka L. Bartter syndrome in children: a series of
eight cases from the Czech Republic and Slovakia

Bartter syndrome includes a group of rare genetically determined tubulopathies accompanied by increased urinary
salt losses. The pathogenetic basis is a disorder of transport systems responsible for the reabsorption of salts,
primarily in the thick ascending limb of the loop of Henle. The basic characteristics of Bartter syndrome include hy-
pokalemic, hypochloremic metabolic alkalosis and secondary (hyperreninemic) hyperaldosteronism with normal or
low systemic blood pressure. Clinical manifestations vary depending on the affected gene, with five different gene-
specific phenotypes of the disease being recognized. In the article, we present a group of 8 patients from the Czech
Republic and Slovakia with genetically confirmed Bartter syndrome and their clinical and laboratory phenotype.
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a zapadoeuropskych krajinach sa odhaduje na 1: 40 000 az

Bartterov syndrom patri k vzacnym dedi¢nym tubulopatiam
s masivnymi renalnymi stratami soli. V zavislosti od typu po-
stihnutého génurozlisujeme 5 zakladnych typov Bartterovho
syndromu (BS1-5). Dedi¢nost je autozémovo-recesivna pri
BS1-4 a X-viazana recesivna pri BS5.% Celkova prevalencia
vsetkych typov Bartterovho syndrému v Severnej Amerike
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1:50 000.®

Génovy defekt vedie k masivnym stratam soli moc¢om
a aktivacii renin-angiotenzin-aldosterénového systému
s naslednym rozvojom hypokaliemickej, hypochloremickej
metabolickej alkal6zy. Patofyziologicky ide o poruchu tubu-
loglomerulovej spéatnej viazby, kedy v bunkach macula densa
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nom poskodeni oboch tychto kanalov.

dochadza k nadmernej aktivacii cyklooxygenaz (predovset-
kym COX-2) a tvorbe prostaglandinov, najmé prostaglandi-
nu E2.9 Tubularna dysfunkcia pri Bartterovom syndrome
vedie aj k poruche spétnej resorpcie vapnika s hyperkalci-
ariou a progresivnou medularnou nefrokalcinézou® a tiez
k znizeniu ¢i dplnému vymiznutiu osmotického gradientu
v obli¢kovej dreni s naslednou poruchou koncentra¢nej
schopnosti obli¢iek.®

Klinické prejavy ochorenia, vek ich nastupu, ale aj stupen
biochemickych abnormalit sa lisia podla typu postihnutého
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Obr. 1: Transportéry v tubularnej bunke hrubého segmentu ascendentného ramienka Henleho klu¢ky pri jednotlivych typoch Bartterovho
syndrému, upravené podla®. Mutéicia NKCC2 (sodikovo-draslikovo-chloridovy kotransportér), ktory je cielovou molekulou klué¢kového
diuretika furosemidu a je lokalizovany v apikalnej membrane tubularnej bunky hrubého segmentu ascendentného ramienka Henleho kluéky,
sposobuje BS1. Pri poruche dalSieho apikalneho transportéra — draslikového kanala ROMK - vznika BS2. MAGED2 je regulatorom expresie
NKCC2 a pri jeho mutécii vznika BS5. Na bazolaterilnej membrane tubularnej bunky sa nachadzaji dva chloridové transportéry (CLCNKA

a CLCNKB), pri¢om k spravnej funkcii oboch je nevyhnutna podjednotka BSND. Izolovana porucha funkcie CLCNKB vedie k vzniku BS3, kym
porucha funkcie oboch chloridovych kanalov spésobuje BS4, a to bud BS4a pri mutacii spoloénej podjednotky BSND, alebo BS4b pri sidéas-

génu (tab. 1, obr. 1). BS3 sa oznaduje aj ako klasicky typ so
zvy¢ajnou klinickou manifestaciou v prvych rokoch Zivota,
kym ostatné typy predstavuju antenatalne formy ochore-
nia. Klinicky obraz méze zahrnat polyhydramnion, pred-
¢asny poérod, polyuriu a polydipsiu, prejavy hypovolémie,
rekurentné vracanie, opakované horucky, neprospievanie
¢i poruchu rastu.®® Napriek tomu, Ze pri BS5 sa spomedzi
vsetkych typov vyskytuje najzavaznejsi polyhydramnion,
polytria sa zvy¢ajne spontanne upravi v priebehu prvych
tyzdniov, najneskér pocas prvych dvoch rokov zivota.® Deti

Tab. 1: Niektoré zo zakladnych charakteristik jednotlivych typov Bartterovho syndrému, upravené podla‘®

BS1 BS2 BS3 BS4a BS4b BS5
Gén/dediénost SLC12A1/AR | KCNJ1/AR CLCNKB/AR BSND/AR CLCNKA + CLCNKB/AR | MAGED2/XR
Prva manifesticia | prenatélne prenatélne 0 - 5 rokov prenatalne prenatélne prenatalne
Polyhydramnion zavaziny zavazny nepritomny/mierny | zavazny zavazny velmi zavazny
Prematurita dasta dasta vzacna dasta dasta vidy
Neonatalna dasta dasta vzacna dasta dasta dasta
hypovolémia
Hypokaliémia vzdy vzdy vzdy vzdy vzdy vzdy
Exkrécia vapnika | vysoka vysoka variabilna, zvydajne | variabilna variabilna variabilna
normélna
Nefrokalcinéza velmi éasta velmi &asta vzacna/mierna vzacna/mierna vzacna/mierna vzacna
Exkrécia hor¢ika normélna normélna normélna az vysokd | normalna aZ vysokd | normalna az vysoka neznama
Neprospievanie, bezné bezné bezné bezné bezné nie
porucha rastu
Iné prejavy prechodna no- senzorineuralna senzorineuralna porucha | large for
vorodenecka porucha sluchu sluchu gestational
hyperkaliémia age; tranzietné
ochorenie

BS1 - BS5 - Bartterov syndrém 1. az 5. typ; AR — autozémovo-recesivna dedi¢nost; XR — X-viazana recesivna dedi¢nost
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s BS4a a 4b maja aj senzorineuralnu poruchu sluchu, ktora

sa zisti skriningovym vy$etrenim otoakustickych emisii.®
Diagnostika Bartterovho syndrému sa opiera o klinic-

ké prejavy a charakteristické laboratérne néalezy, ako je

hypokaliemicka, hypochloremicka metabolicka alkaléza,

zvySené koncentracie reninu a aldosterénu pri normalnom

¢i nizkom tlaku krvi, izostenturia, zvysené frakéné exkrécie
chloridov, pripadne hyperkalcitria a sonograficky nalez

Tab. 2: Vybrané charakteristiky jednotlivych pacientov s Bartterovym syndrémom. Klinické charakteristiky, pritomnost nefrokalcinézy a hod-
noty laboratérnych a antropometrickych parametrov si uvadzané v ¢ase manifestacie ochorenia. Hodnota eGFR zodpoveda kalkulacii podlia
aktualnych parametrov pri poslednej ambulantnej kontrole.

Pacient 1 Pacient 2 Pacient 3 Pacient 4 Pacient 5 Pacient 6 Pacient 7 Pacient 8
Pohlavie Zenské muzské muzské Zenské Zenské Zenské muzské muzské
Typ Bartterovho . . Il I I MIl. 1l l.
syndrému
Gén CLCNKB CLCNKB CLCNKB SLC12A1 KCNJ1 CLCNKB CLCNKB SLC12A1
Patogénny homozygot: | homozygotna zloZeny zlozeny zlozeny zloZeny rovnaka ako homozy-
variant c.1270G>A, | delécia celého | heterozygot: | heterozygot: | heterozygot: | heterozygot: Pacient 6 got:
p.Gly424Arg génu Ex1-Ex19del; | ¢.1522GA, c.9310T, delécia celého | (sGrodenci) | c.14110T,
c.1271GA, p.Ala508Thr; | p.Arg311Trp; | génu; p.Gly- p.Argd71Xx
p.Gly424Glu c.1675A>T, ¢.944T>G, 424Glu
p.lle559Phe p.Val315Gly
Vek v ¢ase 37 mesiacov | 10 mesiacov 16dni 2 dni 3 dni 2 mesiace 1 den 2 dni
diagnostiky
ochorenia
Dlzka sledovania 10 mesiacov 6 mesiacov 16 rokov 8 rokov 20 mesiacov 9 rokov 6 rokov 13 rokov
Vyska (cm) / SDS 87/-2,3 75/+0,69 50/+1,19 42/-1,4 38/+0,3 55/-1,38 52/+1,02 46/+0,3
vySky
Hmotnost (kg) / 10,3/-1,89 7,06/-2,04 2,9/+0,41 1,64/-1,4 1,07/+0,1 3,7/-2,25 4,1/+1,53 2,2/-0,3
SDS hmotnosti
Gestaény tyzden 37. 39. 37. 34. 28. 39. 40. 35.
Polyhydramnion ano nie ano ano ano nie ano ano
Polydria-poly- nie nie ano ano ano nie nie ano
dipsia
pH krvi 7,52 7,61 7,56 7,53 7,4 7,67 7,49 7,45
HCO3- (mmol/l) 28 35,7 29,1 39,3 26 48,7 25,1 36,8
S-Na (mmol/I) 137 131 136 131 117 123 152 132
S-K (mmol/I) 3,01 2,67 2,67 2,7 10,4 2,5 6,4 2,8
S-Cl (mmol/I) 95 83 93 90 78 82 113 95
S-Ca (mmol/I) 2,62 2,33 2,57 2,67 3,62 2,71 2,48 2,73
S-Mg (mmol/I) 0,93 0,91 0,89 1,04 0,96 0,69 0,95 0,84
eGFR (ml/ 155 164,3 113 75,6 160,2 120,2 125 97,8
min/1,73m?)
Renin (ng/I) >329.9 >329.9 >341 >340 >340 >330 >330 1434
Aldosterén (ng/l) 405,8 647 407,1 >1312 >1312 1218 621 4747
U-Ca/kreat 2,63 1,73 2,72 472 13,34 1,59 2,15 1,25
(mmol/mmol)
Nefrokalcindéza ano nie ano ano ano nie nie nie
Lie¢ba NSAID ano nie ano ano ano ano ano ano
(do 14 rokov) (do 6 rokov)
Suplementacia nie ano nie nie nie nie nie nie
sodika
Lie¢ba minera- ano ano ano ano nie ano ano ano

lokortikoidnym
antagonistom
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medularnej nefrokalcinézy pri niektorych typoch ochore-
nia.©®

Terapia pozostava zo suplementécie draslika a NaCl. Cie-
Iom je udrzat hodnoty kaliémie na > 3 mmol/1, aby nedoslo
k obavanym prejavom hypokaliémie.© U symptomatickych
pacientov, ktori nedostato¢ne odpovedaji na substitticiu
i6nov, sa pristupuje k liecbe nesteroidnymi antiflogistikami,
ktoré potlac¢ajui nadmernd tvorbu prostaglandinu E,.

Napriek vyznamnym pokrokom v patogenéze sttdostupné
udaje o genotypovo-fenotypovych charakteristikach a dlho-
dobej prognoéze ochorenia limitované. V nasledujacom ¢lan-
ku prezentujeme komplexné udaje ¢esko-slovenskej kohor-
ty 8 pacientov s Bartterovym syndromom.

MATERIAL A METODY

V stibore 8 detskych pacientov z Ceskej republiky (5 pacienti)
aSlovenska (3 pacienti) s geneticky potvrdenym Bartterovym
syndromom sme retrospektivne analyzovali klinické preja-
vy, laboratérne udaje a vysledky molekulovo-genetického
vySetrenia (tab. 2). Subor tvoria pacienti s Bartterovym syn-
drémom dispenzarizovani na pracoviskach autorov. Porov-
nali sme vstupné hodnoty pri manifestacii ochorenia a pri
poslednej ambulantnej kontrole v kontexte aktualnej liecby.
Udaje o hmotnosti a vyske sme vyjadrili ako skére smerodaj-
nej odchylky podla noriem Svetovej zdravotnickej organiza-
cie. Za fyziologické rozmedzia sledovanych laboratérnych
parametrov sme povazovali sérové koncentracie draslika
3,50-5,50 mmol/1, sodika 135— 145 mmol/1, chloridov 95-107
mmol/1, hor¢ika 0,70-1,00 mmol/1, bikarbonatov 22,0-26,0
mmol/1 a pH 7,36—7,44. Normokalcitria bola definovana
vzhladom na vek pacienta.(® Odhad glomerularnej filtracie
sme kalkulovali podla vzorca eGFR = 36.5 x vyska (cm) / sé-
rovy kreatinin (umol/1).®™

VYSLEDKY

Stbor tvori 8 detskych pacientov (P1-P8) vo veku od 1,3 do 16
rokov (priemerny vek 7,6 rokov) s geneticky potvrdenym
Bartterovym syndrémom. Zastpenie Zenského a muzského
pohlavia je vyrovnané (4 : 4), priemerna dizka sledovania pa-
cientov je 7 rokov. Va¢s$inu siboru (5 pacienti) tvoria pacienti
s klasickym Barterrovym syndrémom (BS3) na podklade
mutacii génu CLCNKB, ktorych priemerny vek v ¢ase prvého
zachytu ochorenia bol 9,9 mesiacov. Antenatalny Bartterov
syndrém je zastupeny tromi pacientami (dvaja s BS1a jeden
s BS2), ktori boli diagnostikovani vo v¢asnom novorode-
neckom obdobi. Ostatné typy (BS4 a BS5) nemaji v nasom
subore zastipenie. P6 a P7 st sirodenci, ¢omu zodpoveda
rovnaky geneticky nalez a v€asna cielena diagnostika u P7.
Polyhydramnion bol pritomny u 3 pacientov s klasickym
BS a u vsetkych pacientov s antenatalnou formou ochore-
nia. Pred¢asne narodeni boli 5 pacienti, no u dvoch chorych
s klasickou formou ochorenia iSlo len o Iahkd nezrelost,
kym pacienti s antenatalnym BS vykazovali strednu az tazka
nezrelost. Polyuria a polydipsia dominovala u pacientov
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s antenatalnym BS, av$ak iba u jedného pacienta s BS3. Tra-
ja pacienti s klasickym BS boli v ivode odoslani pediatrom
na S$irsiu diferencidlnu diagnostiku pre neprospievanie
alebo poruchu rastu. Po cielenej diagnostike a adekvatnej
substituénej lie¢be sa u kazdého vyrazne zlepsili antropo-
metrické ukazovatele. V laboratérnych parametroch pri pr-
vej manifestacii sme potvrdili takmer u vSetkych pacientov
typicky nalez hypokaliemickej hypochloremickej metabo-
lickej alkalézy. Vynimku tvori PS5 s hyperkaliémiou vo veku
3 dni, ¢o vsak zodpoveda typu BS2, ktory je charakterizova-
ny tranzitérnou novorodeneckou hyperkaliémiou. Za prav-
depodobnu pri¢inu sa poklada nezrelost Na'K*ATPazy ako
aj fakt, ze dysfunkény draslikovy kanal ROMK je exprimova-
ny aj v zbernych kanalikoch, kde sa spolupodiela na exkrécii
draslika.’® Spolo¢nym laboratérnym rysom stiboru bola hy-
ponatriémia, respektive natriémia tesne nad spodnou hra-
nicou referen¢nych hodnét. Korespondujice laboratérne
zmeny v ¢ase prvého vySetrenia nenachadzame u P7, zrej-
me vplyvom skorého postnatalneho obdobia, no v dalsom
priebehu sa aj u tohto pacienta rozvinul charakteristicky
laboratérny fenotyp. Vsetci pacienti v subore mali normo-
kalciémiu a normomagneziémiu, pricom iba P3 vyZaduje
dlhodobu substitu¢nud lie¢bu magnéziom. Pokles rendlnej
funkcie zodpovedajuicej stadiu G2 podla klasifikacie KDIGO
sme zaznamenali iba u P4 s BS1. Hyperkalcitriu pri posled-
nom vySetreni mali v§etci pacienti s vynimkou P3, najvyraz-
nejsie vsak dominuje u chorych s antenatalnym BS (P4 a P5).
Nefrokalcin6zu maja vSetci pacienti s antenatalnym BS, no
iba jedna pacientka (P1) s klasickym BS. Je zaujimavé, Ze ne-
frokalcinéza preukazana v ¢ase diagnostiky u pacientky P3
na pravidelnej lie¢be postupne regredovala.

Vsetci pacienti uzivaju pravidelna substiticiu draslika vo
forme KCI (priemerna davka 2,88 mmol K*/ kg / den). Pa-
radoxne, napriek najvyraznejsej klinickej manifestacii vyza-
draslika. Trvalu substiticiu NaCl vyzaduje iba P2. V ¢ase po-
slednej kontroly uziva 5 pacientov indometacin (priemerna
davka 0,92 mg/kg/den). P3 a P8 boli dlhodobo (14 a 6 rokov)
lie¢eni indometacinom bez komplikacii. Nesteroidné anti-
flogistika neboli doposial indikované iba u P2. S vynimkou
P5 su vSetci pacienti dlhodobo na lie¢be spironolakténom
(priemerna davka 0,71 mg/kg/den). Na symptomatickej te-
rapii maju vsetci pacienti vyrovnané vnutorné prostredie,
udrZuje sa normonatriémia (priemer 138 mmol/1), normo-
pripadne lahka hypokaliémia a hypochlorémia (priemer-
ne 3,6 mmol K*/1 a 98 mmol Cl/1). Priemerné hodnoty pH
a bikarbonatov v ¢ase posledného vysetrenia dosahuju 7,46
a 25,7 mmol HCO?*/1, ¢o je v porovnani s inicidlnymi prie-
mernymi hodnotami (pH 7,53 a 33,6 mmol HCO? /1) vyrazné
zlepsenie.

DISKUSIA

V retrospektivnej analyze prvej cesko-slovenskej kohor-
ty 8 deti s geneticky potvrdenym Bartterovym syndrémom
uvaddzame komplexné klinické a laboratérne charakte-
ristiky ochorenia. U vSetkych pacientov sme potvrdili

105



Ces-slov Pediat 2024; 79(2): 102-107

laboratérny fenotyp hypokaliemickej hypochloremickej me-
tabolickej alkal6zy a hyperreninového hyperaldosteronizmu
pri normalnom systémovom krvnom tlaku. Najc¢astejsie sme
zistili klasicky BS (62,5%), vyskyt polyhydramnionu (75%)
a prematurity (62,5%) koresponduje s vysledkami $tadii
z Velkej Britanie, Turecka ¢i Juznej Korey.®9 Skorsi zachyt
ochorenia u nasich pacientov s BS1a BS2 v porovnani s kla-
sickym typom BS opisuju aj ini autori.(**? Na druhej stra-
ne, Seys a kol. vo velkej kohorte 115 pacientov s genetickym
BS3 az v takmer 30% pripadov pozorovali antenatalnu, pri-
padne neonatdlnu manifestaciu, ¢o poukazuje na vyraznu
variabilitu fenotypu ochorenia.®® Viaceré doteraz publiko-
vané studie nepotvrdili genotypovo-fenotypovi korelaciu,
pri¢om je zaujimavé, Ze aj pacienti s rovnakymi muticiami
maja odlisny klinicky fenotyp.(41%2% Pri¢inou mozu byt mo-
difikujtce gény, faktory prostredia ¢i epigenetické mechani-
zmy, tlohu mézu zohravat aj etnické faktory.

U deti s antenatdlnou formou ochorenia vyraznejsie
dominuja klinické prejavy ako polyhydramion, prematurita,
polyuria a polydipsia, kym klasicka forma ochorenia sa u na-
gich chorych najcastejsie manifestovala neprospievanim
¢i poruchou rastu (60% pacientov s BS3). Symptomaticka
lie¢ba s upravou vnutorného prostredia viedla k zlepseniu
sledovanych antropometrickych parametrov. V silade s na-
$imi pozorovaniami aj recentna turecka studia preukazala
signifikatne vyssi vyskyt prematurity, polyurie a polydipsie
u pacientov s antenatalnym BS, a neprospievanie ako domi-
nantny klinicky prejav u pacientov s klasickym BS.(%

Nefrokalcinéza je ¢asta pri BS1 a BS2,@® ¢o sme doku-
mentovali u vSetkych troch pacientov s antenatalnym BS.
Vécsina autorov uvadza nizky vyskyt nefrokalcindzy pri kla-
sickom BS, no z tohto konceptu sa vymykaju data kérejskej
kohorty s incidenciou nefrokalcinézy v ¢ase diagnostiky az
v 21% pripadov BS3.%99 Treba vSak uviest, Ze autori pocas
longitudinalneho sledovania zaznamenali regresiu nefro-
kalcin6zy takmer u polovice chorych, ¢o sme pozorovali aj
u P3 vnasom subore.

K rozvoju chronickej obli¢kovej choroby (CKD) pri Bartte-
rovom syndrome prispievaju viaceré faktory (prematurita,
opakované ataky dehydratacie, chronické uzivanie nesteroid-
nych antiflogistik, nefrokalcinéza). Do akej miery sa na chro-
nickom poskodeni obli¢iek podiela prislusna génova porucha,
nie je celkom jasné.©® Udaje o CKD u pacientov s Bartterovym
syndrémom sa v jednotlivych krajinach sveta vyznamne lisia.
Turecko reportuje vyskyt CKD (eGFR < 90 ml / min / 1,73m?)
u polovice z 21 pacientov s antenatalnym BS (priemerny vek
8,6 rokov) a v 20% pripadov s klasickym BS (priemerny vek
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5,1 rokov).!® Naproti tomu v kérejskej kohorte dospelo 11%
chorych z 54 pacientov do CKD (eGFR < 60ml / min / 1,73
m?) osem rokov od stanovenia diagn6zy.™ Vysoky vyskyt CKD
reportuja v Britanii, kde az 64% pacientov v 15. roku Zivota
dosiahlo pokro¢ilé renélne zlyhanie, predominantne pri type
BS2.09 Multivaria¢na analyza preukazala, Zze nefrokalcin6za
vyznamne predikovala pokles GFR.

Cielom liecby BS je tuprava elektrolytovej dysbalancie
a predchadzanie epizédam dehydratacie. Korekciu vnutor-
ného prostredia mozno dosiahnut pravidelnou suplemen-
taciou draslika a sodika, G¢inné su aj nesteroidné antiflo-
gistikd."” Odporucaju sa u symptomatickych pacientov
s nedostato¢nou odpovedou na iénovu substiticiu.® V na-
sej kohorte st vsetci pacienti na dlhodobej substitticii chlo-
ridom draselnym a 7 pacienti uzivaji indometacin a spiro-
nolaktén. K lie¢be antagonistami aldosterénu u deti treba
pristupovat opatrne. Pre riziko kritickej hypovolémie sa ru-
tinne neodportcaja a indikované by mali byt iba v pripade,
ze kombinaciou substituc¢nej lie¢by a nesteroidnych antiflo-
gistik nie je dosiahnuta kompenzacia tazkej hypokaliémie.®
Podla naSich skusenosti je lie¢ba spironolakténom bez-
pecna, v priebehu viacro¢ného sledovania sme u ziadneho
dietata nezaznamenali epizédu klinicky zavaznej hypovolé-
mie. Pacienti lie¢eni diuretikami by v§ak mali byt v dobe ob-
medzeného prijmu ¢i zvySenych strat tekutin a elektrolytov
(napr. pri akutnej gastroenteritide) starostlivo monitorova-
ni a v pripade potreby véasne odoslani k parenteralnej re-
hydratacii. Optimalna davka kalia nie je stanovena a moze
sa menit s vekom dietata. Britski autori preukazali inverznt
korelaciu medzi davkou a vekom dietata s maximalnou po-
trebou suplementéacie v 1. roku Zivota (6,6 mmol/kg/den
resp. 1,5 mmol/kg/d v 15. roku).® Substitdaciu sodika vyza-
duje iba najmladsi pacient zo stboru. Starsie deti si vedia
zvySené straty sodika hradit prisolovanim stravy, v ¢om ich
nie je nutné obmedzovat. Efektivnou kombinovanou sym-
ptomatickou lie¢bou sme u nasich pacientov dosiahli dobra
laboratérnu kompenzaciu ochorenia aj pri nizsich davkach
indometacinu (odportuc¢ané 1-4 mg indometacinu / kg / den
v 3—4 davkach).®

Limitaciou nasej studie je relativne maly pocet pacientov
a retrospektivny zber dat. Na druhej strane treba vyzdvihn-
at, ze ide o prva ¢esko-slovenska kohortu s najvyssim po-
¢tom deti s geneticky potvrdenym Barrterovym syndrémom,
u ktorych sme zdokumentovali klinické, laboratorne a gene-
tické charakteristiky. Vytvorenie medzinarodnych registrov
s va¢sim poctom pacientov mdze vyznamne prispiet k zvyse-
niu kvality Zivota chorych s Bartterovym syndrémom. |
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