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je renálne poškodenie a dna (17). Hnačka a fekálna inkontinencia u chorých 

s CLD je celoživotná. Vo fínskej sérii pacientov varíroval počet stolíc od 2 

do 7 hnačiek za deň, čo korešponduje aj s anamnestickými údajmi našich 

probandov (18). Obličkové poškodenie je najzávažnejšou komplikáciou 

nesprávnej terapie CLD v detstve. Chronická hypovolémia aktivuje renín 

a angiotenzín s vývojom sekundárneho hyperaldosteronizmu, ktorý indu‑

kuje podobné cievne zmeny v obličke, ako sa pozorujú pri hypertenzii, hoci 

pacienti majú normálny tlak krvi. Chronická hypokaliémia vedie k funkč‑

nému poškodeniu renálnych tubulov a črevných absorpčných buniek. 

V odbornej literatúre sú opísané 2 prípady pacientov s CLD a chronickým 

zlyhaním obličiek, ktorí podstúpili úspešnú transplantáciu obličiek (18).

Až u 6 z 8 kórejských detí sa ochorenie diagnostikovalo oneskorene 

a mesiace až roky sa mylne viedlo ako chronické nešpecifické hnačky 

a/alebo Bartterov syndróm (13). U našich súrodencov sme Bartterov 

syndróm nepriamo vylúčili nízkymi hodnotami chloridov v moči, preto 

sme zvažovali chloridovú hnačku. Pri určení správnej diagnózy je nápo‑

mocné jednoduché meranie koncentrácie chloridov konvenčným ana‑

lyzátorom krvných plynov vo vzorke stolice. Užitočné je aj stanovenie 

pH stolice, ktoré môže iniciálne včasne rozlíšiť kyslú chloridovú hnačku 

od ostatných dedičných sekretorických hnačiek, ktoré spôsobujú alka‑

lické stolice. Na Slovensku meranie fekálnych chloridov nie je dostupné 

a technicky realizovať vyšetrenie na zahraničnom pracovisku je náročné. 

V krajinách so známym výskytom CLD je nález chloridov v stolici nad 

90 mmol/l u detí s charakteristickou anamnézou a klinickým priebehom 

postačujúci pre diagnostiku CLD, ale v geografických oblastiach so 

sporadickými prípadmi sa odporúča molekulovo‑genetické vyšetrenie 

(19). Aj u našich probandov sme na definitívne potvrdenie ochorenia 

indikovali DNA analýzu.

Záver
V článku opisujeme kazuistiky prvých 2 slovenských pacientov s ge‑

neticky potvrdenou kongenitálnou chloridovou hnačkou. U staršieho 

súrodenca sme identifikovali novú doteraz neopísanú mutáciu SCL26A3 

génu. Klinické podozrenie vzbudzujú profúzne vodnaté hnačky manifes‑

tujúce sa vo včasnom neonatálnom období, dehydratácia s hypochloré‑

miou a metabolickou alkalózou. Dôležitý podporný anamnestický údaj 

je polyhydramnion a prenatálna dilatácia črevných kľučiek. Diagnózu 

podporí vysoká fekálna koncentrácia chloridov a definitívne potvrdí 

mutačná analýza SCL26A3 génu. Pri kontinuálnej substitúcii NaCl a KCl 

je dlhodobá prognóza ochorenia priaznivá.
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