obsedantno-kompulzivnu poruchu a je roky v sledovant a liecbe psy-
chiatrom.

Porucha sluchu v zmysle senzorineurélnej hluchoty na favé ucho
u nasho pacienta bola diagnostikovana v detstve, a bola davana do
suvislosti s podanim injekcie streptomycinu v dvoch rokoch veku.
V kontexte s potvrdenym Barakatovym syndréomom stratu sluchu hod-
notime ako geneticky podmienenu. Pacient ma v sic¢asnosti nacuvacf
pristroj na lavom uchu.

Lahkd hyperazotémiu pocas hospitalizacie u ndsho pacienta sme
pbvodne pripisali dehydratécii pri hnackach, oblicky v CT obraze boli
bilaterdIne ortotopické, bez parenchymovych a centralnych zmien, odpo-
rucili sme vsak pravidelné kontroly oblickovych funkcif a dispenzarizaciu
nefrolégom.

Pacient je v sucasnosti sledovany v nefrologickej ambulancii ndsho
pracoviska pre chronicku oblickovu chorobu Stadia G2AT (KDIGO) a tak-
tieZ v nasej endokrinologickej ambulancii. Pri opakovanych kontrolach
su hladiny kalciémie a magneziémie na substitu¢nej lie¢be uspokojivé
(dlhodobo v lie¢be magnéziumlaktdt 500 mg 1-1-1, calcium carbonicum
2-2-2, alfakalcidol Tug 0-0-1). Pacient je toho ¢asu zamestnany, fyzicky
pracujuci, obmedzenia vyplyvajlce z jeho ochorenia v beznom osobnom

a pracovnom zivote, ani pri stresovej z4tazi nepocituje.

Zaver
Rozhodli sme sa publikovat tuto kazuistiku pre zriedkavost tohto
ochorenia. Podla dostupnych tdajov bolo v medicinskej literatire pu-
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Barakatov syndrém

blikovanych celosvetovo okolo 180 pripadov pacientov s Barakatovym
syndrémom (1).

Diagnostika Barakatovho syndromu sa zaklada predovietkym
na klinickom obraze a laboratérnych vysetreniach. DNA analyza
mobze odhalit pritomnost submikroskopickej delécie chromozému
10p. Geneticka analyza je indikovana u pacientov s oblickovym
ochorenim v spojeni s hypoparatyreézou alebo hluchotou (11).
Diferencidlna diagnostika zahfna familidrnu idiopatickd hypopa-
ratyredzu, progresivnu senzorineuralnu hluchotu bez oblickové-
ho postihnutia (12, 13), autozémovo recesivnu hypoparatyredzu
s chronickou obli¢kovou chorobou a vyvojovou poruchou, ako aj
DiGeorgov syndrém (delécia 22g11).

Liecba je prevazne symptomaticka a zavisi od klinickych priznakov
a ich zavaznosti v Case diagndzy. Hypokalciémia, a z nej vyplyvajuce
klinické prejavy, su obvykle najzavaznejsSim problémom vyzaduju-
cim si lie¢bu. Moznosti lie¢by hluchoty spocivaju najma v pouzivani
nacuvacich pristrojov, pripadne implantdcii kochledrnych implantatov.
Vzhladom na mozné siroké spektrum postihnutia obliciek je taktiez
nutna celoZivotna dispenzarizacia nefrolégom.

Pacient z nasej kazuistiky je doposial prvym publikovanym pripa-
dom pacienta s Barakatovym syndrémom na Slovensku (v Ceskej re-
publike bola v r. 2019 prvykrat publikovana kazuistika 6-ro¢nej pacientky
s Barakatovym syndromom na XXII. Medzindrodnom kongrese ¢eskych
a slovenskych osteolégov), a ako autori verime, Ze sa ndm podarf zvysit
povedomie o vyskyte tohto zriedkavého ochorenia.
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