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LiddleGiv syndrom je dédi¢na forma arteridlni hypertenze s autozomalné dominantnim typem dédi¢nosti. Je zplsoben
aktiva¢ni mutaci genll kédujicich epitelidIni sodikovy kanal v distdlnim nefronu. Disledkem mutace kanalu je zvysend
resorpce sodikovych iontll a volumova expanze rezultujici v arterialni hypertenzi. Dalsim typickym nalezem je hypokale-
mie, nizkd hladina aldosteronu a metabolickd alkaléza. Interindividualni variabilita téchto projeva ¢ini diagnostiku nemoci
obtiznou a neadekvatni lécba hypertenze muze vést k casnym orgdnovym komplikacim jiz v mladém véku. K definitivnimu
potvrzeni diagndzy je zapotiebi genetické vysetieni potvrzujici mutaci. Terapie je zalozena na podavani blokétoru epite-
lialniho sodikového kanélu amiloridu.
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Liddle syndrome

Liddle syndrome is an inherited form of arterial hypertension with autosomal dominant pattern of inheritance. It is caused by
activating mutation of genes coding of the epithelial sodium channel in distal nephron. Mutation leads to excessive reabsorbtion
of sodium ions and volume expansion resulting in arterial hypertension. Antoher typical laboratory findings are hypokalae-
mia, low levels of serum aldosteron and metabolic alkalosis. Phenotypic variability makes it difficult to identify patients with
Liddle syndrome, often resulting in misdiagnosis and severe complications at early age. Genetic studies should be done to
confirm the diagnosis. Therapy of Liddle syndrome is based on administration of epithelial sodium channel blocker amilorid.
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Epidemiologie

Ackoli je Liddlelv syndrom povazovéan za pomérné vzacné one-
mocneéni, jeho pfesna prevalence nenf zndma. Vzhledem k nutnosti
provedeni genetického vysetfeni k potvrzeni diagndzy, které se vsak
v praxi rutiné neprovadi, Ize o¢ekavat, Ze prevalence je ve skute¢nosti
podhodnocena. Lze si pfedstavit, ze vétsina pacientl s Liddleovym
syndromem je vedena jako rezistentni hypertonici, aniz by se po-
myslelo na moznou dédi¢nou formu hypertenze. Dlvodd mize byt
nékolik. Rozvoj hypertenze az v dospélém véku nebudi takové pode-
zfeni na moznou genetickou poruchu jako hypertenze manifestovana
v détstvi a napfiklad tézka hypokalemie jako jeden z doprovodnych
projevy se zdaleka nevyskytuje u vsech pacientd s LS. Hypokalemie
v pfipadé pacientd jiz uZivajicich diuretika mzZe byt navic bréna jako
lé¢bou indukovana.

Skutecna prevalence LS v populaci nenf znama. Bylo provedeno
nékolik studif v &inské populaci hypertonikd s rdznou dalsi mirou selekce

vysetfovanych jedincl (pfitomnost hypokalemie, ¢asnd manifestace
hypertenze atd.). Prevalence Liddleova syndromu se pohybovala kolem
1,5 %. Studie na bélosské populaci provedeny nebyly (1, 2).

Epitelialni sodikovy kanal (ENaC)

EpitelidInf sodikovy kanal je vysoce selektivni pro sodné ionty.
Nachazf se na luminalni strané epitelidinich bunék réiznych tkani (stfevo,
plice, ledviny) a resorpci natria ovliviiuje extraceluldrni volum. Napfiklad
v cilidrnich bunkéch dychacich cest je spravna funkce kanélu nezbytna
k tvorbé sekretu a mukocilidrni clearance. ENaC v ledvinach zajistuje
zpétnou resorpci natria z moci, ¢imz zvysuje volum extracelularni
tekutiny.

Kanal se sklddé z 3 podjednotek — alfa, beta a gamma. Podjednotky
spolu v poméru 1:1: 1 tvofi heterotrimer a kazda z nich se sklada
z extracelularni smycky, dvou transmembranovych jednotek a cyto-
plazmatického G a N- konce (3,4) (Obr. 1).
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