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Barakatov syndrém

oZiarenia v oblasti krku, doplnili sme kr¢nu ultrasonografiu, ktora bola
bez patologického nalezu na stitnej Zlaze, pristitnych telieskach, ako aj
lymfatickych uzlinach.

Pre pretrvavajuce febrility a nelepsenie stavu sme v dalSom priebehu
pridali do antibiotickej dvojkombinécie ciprofloxacin. Za tcelom vylticenia
fokélnej infekcie (suspektné abscesové lozisko) sme doplnili CT vysetrenie
hrudnika, brusnej dutiny a malej panvy, kde boli popisané znamky koliti-
dy, mierna pordza skeletu difuzne, suspektnd cholecystolitidza, steatdza
pecene, nevyrazné pozapalové dystelektazy bazalnych segmentov plic
(segmenty 10) bilaterdlne s miernym zhrubnutim pleury. Pre klostridiovu
enterokolitidu (pozitivita glutamétdehydrogendzy a toxinu A) sme do
lieCby pridali metronidazol.

Vzhladom na zvysenu sérovud hladinu volnych ako aj celkovych
retazcov kappa a lambda, zvysenu hladinu beta-2-mikroglobulinu, ako aj
pritomnost Bence-Jonesovej bielkoviny v moci sme konzultovali hemato-
l6ga, realizovana bola punkcia kostnej drene, na zaklade ktorej suspekcia
z mnohopocetného myeldmu nebola potvrdend.

Stav pacienta bol v dalsom priebehu vyrazne zlepseny, pacient bol
afebrilny, s kompletne vymiznutou neurologickou symptomatolégiovu,
pricom doslo k Uplnej regresii trasu hornych koncatin, ako aj ki¢ov prstov
ruk, taktiez doslo k Uprave reci (pacient bol bez dyzartrie), schopnosti
samostatnej chddze, doslo taktiez k obnoveniu schopnosti udrZania
mocu a stolice. V takto klinicky zlepSenom stave sme pacienta na 16. der
hospitalizécie prepustili na peroralnej substitucnej lie¢be kalciovym (cal-
cium carbonicum 2-2-2) a magnéziovym preparatom (magnéziumlaktat
470 mg 1-1-1).

Po preStudovani pacientovej dokumentacie sme sa dozvedeli, ze
pacient od detstva trpel recidivujicimi hnackami, intermitentnymi kfcovi-
tymi bolestami brucha a ki¢mi kostrového svalstva, ako aj recidivujucimi
infekciami dychacich ciest. Vo veku 3,5 roka bol hospitalizovany na pedi-
atrickom oddelenf pre vracanie, hnacky, odmietanie perordlneho prijmu.
Hladina kalciémie v dostupnej prepustacej sprave uvedend nebola. Vo
veku 4 rokov rodicia pacienta upozornili na zhorsenie sluchu, opakovane
bol véeobecnym lekdrom odosielany na otorinolaryngologické vysetrenie,
ktoré napokon pacient absolvoval vo veku 6 rokov s ndlezom bilaterdinej
percepcnej poruchy sluchu, od uvedeného veku mal pacient nacdvaci
pristroj. Vo veku 11 rokov mu bola audiometrickym vysetrenim zistend
symetrickd strata sluchu v recovych frekvencidch 60 — 70 decibelov.
V dostupnej dokumentdcii bola prvykrat zmienena hladina celkovej
kalciémie v 13. roku veku pacienta (Ca 2,04 mmol/l), ked bol akdtne
prijaty na pediatrické oddelenie pocas skolského vyletu, pocas ktorého
u neho doslo k rozvoju epizédy kicov prstov oboch ruk a slabosti prave]
dolnej koncatiny. Stav bol hodnoteny ako tranzitérna hypokalcemicka
tetdnia s odporucanim uzivania kalciového preparatu (blizsie neuvedené).
Ndsledne v dokumentacii nachddzame dalsie ojedinelé vysetrenia hladiny
celkovej kalciémie — vo veku 15 rokov Ca 1,9 mmol/l, dalej aZ vo veku 33
rokov Ca 1,76 mmol/l, Mg 0,68 mmol/Il. Zmienka o vysetreni hladiny vita-
minu D & iPTH v dokumentdcii uvedend nebola, taktiez nebola uvadzana
pripadnd substitu¢na lie¢ba hypokalciémie a hypomagneziémie. Vo
veku 34 rokov bol pacient hospitalizovany na internom oddelenf pre
akcelerované hodnoty krvného tlaku po tom, o bol priamym Ucastni-
kom autonehody. Vysetrend hladina celkovej kalciémie pri prijme bola
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1,83 mmol/l, hladina magneziémie 0,69 mmol/I.V ¢ase prepustenia boli
hladiny kalciémie a magneziémie 2,23 mmol/l a 1,27 mmol/I v uvede-
nom poradi. Pocas tejto hospitalizacie bolo realizované aj CT vysetrenie
mozgu, ktoré preukézalo bilaterdlne pocetné infra- a supratentoridlne
kalcifikacie. Pacient bol prepusteny s odportc¢anim substitticie magnézia
(magnéziumlaktat 500 mg 1-0-0). O nasledujucom obdobi az do ¢asu
hospitalizacie na nasom oddeleni mame minimalne mnozstvo informa-
cif z dokumentécie — pacient v tomto obdobi opakovane navstevoval
vseobecného lekéra pre recidivujlce infekcie dychacich ciest, pre zmeny
nalad absolvoval psychiatrické vysetrenie, kde bol stav hodnoteny ako
obsedantno-kompulzivna porucha, s odporucanim antidepresivnej liecby.

Na zaklade anamnestickych udajov, klinického stavu, ako aj labo-
ratérnych nélezov a pomocnych vysetreni, sme vyslovili podozrenie na
Barakatov syndrém. Pacienta sme konzultovali na ambulancii lekarskej
genetiky FN Nitra, kde pacient ndsledne podstupil genetické vysetrenie.
Metddami klasickej chromozédmovej analyzy bol stanoveny karyotyp bez
numerickej a Strukturdlnej chromozémovej anomalie, t. delécia v oblasti
10p14 chromozému, asociovana s HDR syndromom, genetickou analyzou
potvrdend nebola. Stcasne bola v kauzalnej suvislosti s Barakatovym
syndromom uskutocnend molekuldrno-genetickd analyza génu GATA3.
Uvedenym testovanim bola v exéne 4 daného génu identifikovana
pritomnost potencidlne patologického variantu ¢.811 T>C (p. Ser271Pro)
v heterozygotnom stave. Aj ked uvedeny variant nie je doposial evidovany
v dostupnych databéazach, na zaklade predikenych softvérov sa predpo-
kladd jeho patologicky efekt, t. asocidcia s fenotypom pacienta. Barakatov
syndrém bol teda genetickym vysetrenim potvrdeny.

Diskusia

Barakatov syndréom bol prvykrat opisany Amin J. Barakatom
v 1. 1977. Neskor sa v literature objavilo niekolko kazuistik, ktoré po-
tvrdili, Ze Barakatov syndrom je asociovany so sirokym fenotypovym
spektrom (6-10), pozostavajucim z hypoparatyredzy, senzorineuralnej
hluchoty a rendlneho postihnutia v réznom rozsahu. Méze sa manifes-
tovat v akomkolvek veku, naj¢astejsie symptomatoldgiou suvisiacou
s hypokalciémiou v zmysle tetdnie, alebo afebrilnych kf¢ov. Strata
sluchu je obvykle bilaterdina (no moéze byt aj unilateralna) v rozsahu
od lahkej a7z po zévaznu stratu sluchu. Postihnutie obliciek zahffa
nefroticky syndrém, cystické oblicky, rendine dysplazie, hypoplazie
alebo aplazie obliciek, deformity kalicho-panvickového systému,
vezikoureteralny reflux, chronicku oblickovid chorobu, hematuriu,
proteindriu.

Nami prezentovany pacient mal v réznom rozsahu vyjadrené viet-
ky prejavy z typickej triddy HDR — parestézie a kfce prstov hornych
koncatin, tras hornych koncatin, stuhnutost Sije ako aj spasticita celého
tela s neschopnostou samostatnosti pri chddzi, strata tonusu sfinkterov.
Kalcifikdcie v doésledku hypoparatyredzy primarne vznikaju v bazalnych
ganglidch, nuclei dentati, v mozgovej kore a centrum semiovale. U nésho
pacienta bol CT nélez hrubych kalcifikdtov cerebella ako aj bazélinych
ganglil a talamu, a naznacené kalcifikacné zmeny centrum semiovale.

V dosledku hypoparatyredzy su u pacientov pozorované neuro-
logické a psychiatrické odchylky zahfiajuce vertigo, porusené kogni-
tivne funkcie, depresie. Nami prezentovany pacient ma v anamnéze
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