KAZUISTIKA

Prvé pripady geneticky potvrdenej kongenitdinej hnacky so stratou chloridov na Slovensku

je rendlne poskodenie a dna (17). Hnacka a fekélna inkontinencia u chorych
s CLD je celozivotnd. Vo finskej sérii pacientov variroval pocet stolic od 2
do 7 hnaciek za den, ¢o koreSponduje aj s anamnestickymi idajmi nasich
probandov (18). Oblickové poskodenie je najzavaznejsou komplikaciou
nespravnej terapie CLD v detstve. Chronickd hypovolémia aktivuje renin
aangiotenzin s vyvojom sekundarneho hyperaldosteronizmu, ktory indu-
kuje podobné cievne zmeny v oblicke, ako sa pozoruju pri hypertenzii, hoci
pacienti maju normalny tlak krvi. Chronickd hypokaliémia vedie k funke-
nému poskodeniu rendlnych tubulov a crevnych absorpcnych buniek.
V odbornej literatdre st opisané 2 pripady pacientov s CLD a chronickym
zlyhanim obliciek, ktorf podstupili Uspesnu transplantaciu obliciek (18).
Az u 6z8korejskych deti sa ochorenie diagnostikovalo oneskorene
a mesiace az roky sa mylne viedlo ako chronické nespecifické hnacky
a/alebo Bartterov syndrém (13). U nasich stirodencov sme Bartterov
syndrom nepriamo vylucili nizkymi hodnotami chloridov v modi, preto
sme zvazovali chloridovd hnacku. Pri urceni spravnej diagnézy je ndpo-
mocné jednoduché meranie koncentracie chloridov konvenénym ana-
lyztorom krvnych plynov vo vzorke stolice. Uzito¢né je aj stanovenie
pH stolice, ktoré moze inicidlne veasne rozlisit kyslu chloridovi hnacku
od ostatnych dedi¢nych sekretorickych hnaciek, ktoré sposobuju alka-
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lické stolice. Na Slovensku meranie fekalnych chloridov nie je dostupné
a technicky realizovat vysetrenie na zahrani¢cnom pracovisku je ndro¢né.
V krajinach so zndmym vyskytom CLD je nalez chloridov v stolici nad
90 mmol/l u deti's charakteristickou anamnézou a klinickym priebehom
postacujuci pre diagnostiku CLD, ale v geografickych oblastiach so
sporadickymi pripadmi sa odporuca molekulovo-genetické vysetrenie
(19). Aj u nasich probandov sme na definitivne potvrdenie ochorenia
indikovali DNA analyzu.

Zaver

V ¢ldnku opisujeme kazuistiky prvych 2 slovenskych pacientov s ge-
neticky potvrdenou kongenitalnou chloridovou hnackou. U starSieho
strodenca sme identifikovali novi doteraz neopisani mutaciu SCL26A3
génu.Klinické podozrenie vzbudzuju profiizne vodnaté hnacky manifes-
tujuce sa vo véasnom neonatalnom obdobf, dehydratdcia s hypochloré-
miou a metabolickou alkalézou. DéleZity podporny anamnesticky udaj
je polyhydramnion a prenatélna dilatécia ¢revnych kluciek. Diagndzu
podpori vysoka fekédlna koncentrécia chloridov a definitivne potvrdi
mutacnad analyza SCL26A3 génu. Pri kontinudlnej substittcii NaCl a KCl
je dlhodobé progndza ochorenia priazniva.
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