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Sdělení z praxe

Úvod
Bartterův syndrom byl poprvé popsán v ro-

ce 1962. Je syndromologicky charakterizován 

hypokalemií, hypochloremií, metabolickou al-

kalózou a hyperreninemií s normálním TK. Tyto 

nálezy jsou důsledkem renálních ztrát Na, Cl 

a K v širokém vzestupném raménku Henleyovy 

kličky. Na podkladě genetické diagnostiky lze 

rozlišit 5 typů (tabulka 1).

Neonatální Bartterův syndrom
Onemocnění se přenáší autosomálně rece-

sivně, je způsobeno mutací dvou genů – typ I, 

ev. II ve výše uvedené tabulce. Frekvence vý-

skytu postižené alely v populaci se udává okolo 

1 : 1 000. Ztráty solí s volumovou kontrakcí ve-

dou k aktivaci systému renin-angiotenzin-al-

dosteron, zvýšené resorpci Na prostřednictvím 

sodíkového kanálu (ENaC) v distálním nefro-

nu. Resorpce iontů Na je vázána na sekreci 

K+ a H+ iontů, vzniká hypokalemická alkalóza. 

Kaliurie je umocněna zvýšeným přísunem te-

kutin do distálního tubulu. Plazmatické hladi-

ny reninu a aldosteronu jsou zvýšené. Reakcí 

na chronickou hypokalemii, volumovou kon-

trakci a zvýšené hladiny angiotenzinu II je 

zvýšená systémová produkce PGE2. Normální 

TK je důsledkem zvýšené hladiny PGE2 a kalli-

krein-kininového systému, spolu s chronickou 

volumovou kontrakcí. Snížená resorpce chlo-

ridů v Henleyově kličce inhibuje paracelulární 

resorpci Ca a Mg iontů, což vyvolává hyperkal-

ciurii a hypermagnezemurii (ke ztrátám těchto 

iontů přispívá zvýšená kostní resorpce ovliv-

něná prostaglandiny). Hyperkalciurie, která je 

významným rysem neonatálního typu BS, je 

spojena s rizikem vývoje nefrokalcinózy.
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Tabulka 1. BS – molekulární genetická diagnostika

Typ 1 Typ 2 Typ 3 Typ 4 Typ 5

Gen SLCI2AI KCNJI CLCNKB BSND CASR

Protein NKCC2 ROMK CICN-Kb Barttin CaR

Symptomy polyurie 

dehydratace 

růstová retardace

viz typ 1 různý stupeň 

postižení

viz typ 1 + 

hluchota

hypokalcemie

Typický fenotyp ++ +/- +++ +/- ++ +/- -

Nefrokalcinóza ++ +/- +++ +/- - +++

Obrázek 1. Novorozenecké období Obrázek 2. První rok života Obrázek 3. Druhý rok života 
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Laboratorní charakteristika
Laboratorní nálezy odpovídají charakteris-

tice Bartterova syndromu – těžká minerálová 

dysbalance, excesivní zráty Na, Cl, K do moči, 

hypochloremická hypokalemická metabolická 

alkalóza, hyperkalciurie s ev. rezultující nefrokal-

cinózou, osteopenií. Je patrná aktivace RAAS – 

hyperreninemie, hyperaldosteronizmus, charak-

teristický je TK v mezích normy.

Klinické projevy
Prenatálně často dochází k  rozvoji poly-

hydramnia na podkladě nitroděložní poly-

urie, toto může vést k předčasnému porodu. 

Zvýšenou hladinu Cl- iontů v amniové tekutině 

lze využít v prenatální diagnostice. Postnatálně 

se vyskytuje masivní polyurie, polydipsie, reci-

divující ataky zvracení, průjmu a dehydratace, 

pacienti neprospívají. K postupnému renálnímu 

selhání může vést chronická intersticiální nefri-

tida při hypokalemii a rozvoji nefrokalcinózy. 

U některých pacientů byl popsán rozvoj FSGS. 

U omezeného počtu pacientů došlo k selhání 

ledvin na podkladě analgetické nefropatie při 

užívání indomethacinu.

Terapie
K dispozici není kauzální léčba, pouze sym-

ptomatická terapie. Je třeba suplementovat 

ztráty minerálů, užíváme K- šetřící diuretika, ev. 

ACE – inhibitory. NSAIDs jako inhibitory PG pů-

sobí snížením prokrvení kůry ledvin a snížením 

přívodu iontů Na a Cl do distálního nefronu. 

Nejčastěji se podává indomethacin. Někteří pa-

cienti jsou k indomethacinu rezistentní, pozitivní 

efekt byl pozorován po podání coxibů.

Kazuistika
Chlapec, narozen v červnu 2010, z 1. rizikové 

gravidity (gestační hypertenze). Porod proběhl 

akutní SC pro preeklampsii ve 33 + 4 g. t., porod-

ní míry 1950/47. Množství plodové vody nebylo 

jednoznačně popsáno, dle maminky se hovořilo 

o jejím „větším“ množství. Při narození nám 
nebylo známo, že se jedná o dítě z příbuzen-
ského sňatku – matka dítěte a matka otce 
jsou sestřenice.

Novorozenecké období
Chlapec byl v časném novorozeneckém 

období oběhově stabilní, apnoické pauzy 

dobře reagovaly na léčbu syntophyllinem. 

Nekonjugovaná hyperbilirubinemie bez in-

kompatibility byla řešena fototerapií. Osm dní 

byla podávána totální parenterální výživa, čás-

tečná parenterální výživa do 17. dne. Čtvrtý den 

Graf 1. Hladiny K v séru 
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Obrázek 4. Růstový graf 
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života se objevily multifokální křeče horních 

i dolních končetin, současně minerálová dys-

balance – hyponatremie minim. 123 mmol/l, 

hypokalemie 2,1… 2,7 mmol/l, chloremie 84… 

88 mmol/l. K nálezům patřila lehká kompenzo-

vaná metabolická alkalóza, pH max. 7,46, od-
pady do moči  Na 96 mmol/l, K 14,8 mmol/l, 
Cl 103 mmol/l, Ca 3,7 mmol/l, Ca/krea 6,17. 

Dalším vyšetřením bylo zjištěno zvýšení aldo-

steronu v séru 3,27 nmol/l, hyperreninemie 
3 135 ng/l. Neinvazivně monitorovaný krev-

ní tlak byl trvale v mezích normy, k udržení 

uspokojivého mineralogramu byla nutná tr-
valá substituce iontů. Klinicky chlapec jevil 

známky dehydratace (váhový úbytek 19 % 

PH), byla patrná polyurie, netoleroval stravu, 

zaznamenány výše popsané křeče. Kombinace 

klinického stavu a laboratorních nálezů vedla 

k suspekci na tubulopatii – v. s. neonatální 
formu Bartterova syndromu (obrázek 1).

První rok života
Chlapec vyžadoval trvalou substituci iontů 

Na a K, do medikace vřazen spironolakton. 

Byl opakovaně hospitalizován pro zvracení, 

zhoršení příjmu potravy a zvracení. Dochází 

k růstové retardaci a retardaci psychomotoric-

kého vývoje. Na SONO byla patrná drobná lo-

žiska kalcifikací v ledvinách, v čase stacionární 

klinicky němá cholecystolitiáza. Ve spolupráci 

s Pediatrickou klinikou FN Praha – Motol pro-

běhlo genetické vyšetření k vyloučení základní 

mutace (jejíž nález nepředpokládáme), vý-
sledek dosud není k  dispozici (obrázek 2, 

grafy 1, 2).

Druhý rok života
Dále byl podáván spironolakton a substituce 

iontů, přes postupné úpravy stravy (Infatrini, 

Nutrini, Sinlac, Protifar, Glukopur) byla patrná 

progrese neprospívání a psychomotorické re-

tardace. Chlapec trpěl obstipací, intermitentním 

zvracením, laboratorně stále tendence k hypo-

kalemii. V listopadu 2011 jsme zahájili terapii 
indomethacinem. Podávali jsme čípky připra-

vené magistraliter, vzhledem k podání off label 

s  předchozím písemným souhlasem rodičů 

(obrázky 3, 4).

Efekt NSAIDs
Při této medikaci se zlepšuje příjem potra-

vy, upravuje se obstipace, nastupuje pomalé 

prospívání, jednoznačný pokrok v psychomo-

torickém vývoji. Laboratorně nyní přetrvává 

uspokojivý mineralogram s K 3–4,5 mmol/l, 

snížily se odpady K a Na do moči, jednoznač-

ně ovlivněna hyperkalciurie – Ca/krea 0,09 

(graf 3).

Závěr
Při stanovení diagnózy neonatálního 

Bartterova syndromu vycházíme z klinického 

průběhu, nálezů a efektu podávané medikace. 

Terapie je vždy individuální kombinací suple-
mentace a medikace. Výsledek genetického 
vyšetření zatím stále není k dispozici. Pacient 
bude vyžadovat celoživotní sledování, jeho 
budoucnost zůstává nejistá!

Poznámka: Fotografie pacienta použity 

se souhlasem rodičů.
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Graf 2. Odpady K do moči 
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Graf 3. Ca/kreatinin index v moči

VI. 10
Datum

Ca/krea index

Ca/krea index

6,17 6,00

2,61
2,27

0,71 1,08

0,09

VIII. 10

X. 10

XII. 10

IV. 11

VI. 11

VIII. 11

X. 11

XII. 11

II. 12

IV. 12

II. 11

10,00

8,00

6,00

4,00

2,00

0,00

N
a

m
ě

ře
n

é
 h

o
d

n
o

ty

MUDr. Marie Kmoníčková

Dětské oddělení, Pardubická krajská nemocnice, a. s. 

Kyjevská 44, 532 03 Pardubice

ordinace-marie.kmonickova@seznam.cz  


