plex, ktery vstupuje do jadra a vaze se ke specifickym sekvencim nukleotid(
(promotortim) sousedicim s geny, jejichz transkripci aktivuje. Nejvétsi vyskyt
je v bunkach distélnfho tubulu, ale nalezneme je i ve sbérnych kanélcich
ledviny, v epitelidinich burikdch slinnych 713z a tlustého stfeva.

'

Geneticky podminéné formy - familiarni
hyperaldosteronismus (FH)

Vzécné autozomélné dominantni formy s netplnou penetraci se
objevujf v détstvi a adolescenci (Tab. 2) (3). Jsou charakterizované vét-

Tab. 1. Prehled vsech forem primdrniho hyperaldosteronismu a jejich
frekvence

Typ Frekvence (%)
Idiopaticky hyperaldosteronismus 50-70
Aldosteron produkujici adenom 30-40
UnilaterdIni hyperplazie 5-8

Aldosteron produkujici adrenokortikalni karcinom <1

Familidrni hyperaldosteronismus |.-IV. typu vzacny
Aldosteron produkujici ovaridIni tumor extrémné vzacny

Tab. 2. Geneticky podminéné formy primdrniho hyperaldosteronismu. MRA —

PASNA — Primary Aldosteronism, Seizures, Neurologic Abnormalities (3)
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sinou téZkou hypertenzi, hypokalemif, metabolickou alkalézou a ¢asto
rychlym rozvojem orgdnovych komplikaci spojenych s vysokym tlakem.
Nékteré z téchto mutaci se objevujf jako sporadickeé.

Klinické projevy primarniho

hyperaldosteronismu

B ArteridIni hypertenze — vétsinou stfedné tézka az tézka, mnohdy

farmakorezistentni (Obr. 2). Dle ABPM ¢asto s nedostate¢nym noc-

nim poklesem, nékdy az paradoxnim no¢nim vzestupem tlaku

(nezfidka kombinace se syndromem obstrukenf spankové apnoe).

Hypokalemie (< 3,8 mmol/l) se vyskytuje u vice nez 50 % nemoc-

nych (). Cim €231 je hypokalemie, tim je diagnéza PH pravdépo-

dobné&jsf (Obr. 3). MozZné projevy jsou:

= neuromuskuldrni poruchy se svalovou slabosti,

= poruchy srde¢niho rytmu (extrasystoly, fibrilace sini, vzacna
maligni arytmie (Obr. 4) (5)),

= mirna polyurie (pfi kaliopenické nefropatii).

antagonista mineralokortikoidniho receptoru (spironolakton, eplerenon),

Subtyp Genova mutace | Charakteristika Terapie

FH-I CYP11B1/CYP11B2 | DXM suprezibilni forma Dexamethason v nizké davce 0,125-0,25 mg na noc
(chimericky gen) | Vyskyt aneuryzmat tepen CNS s rizikem hemorhagické CMP MRA

FH-II CLCN2 Mutace chloridového kandlu MRA

FH-II KCNJ5 Mutace kaliového kanalu. V détstvi i bilaterdni formy MRA, bilateralni adrenalektomie

FH-IV CACNATH Mutace kalciového kanalu MRA

PASNA CACNAID Epileptické zachvaty, neurologické abnormality a srde¢ni vady MRA

syndrom

Obr. 1. Mechanismus Ucinku aldosteronu. Aktivace mineralokortikoidnich receptord vede k nadmeérné syntéze Na'k* ATPdzy, vzestupu mnoZstvi amilori-
dem inhibovatelnych Nakandlt a zvyseni aktivity epitelidiniho sodikového kandlu v apikdini membrdné bunék distdiniho kandlku. Viysledkem je zvysend
reabsorpce Na* a retence tekutin v organismu. Natrium je v ledvindch smérovdno za kalium a protony vodiku, coz zpusobi zvyseni kaliurezy, acidifikaci
mocia u tézsich forem primdrniho hyperaldosteronismu mdze vést az k rozvoji metabolické alkalézy. Zvysend proximdinii distdini reabsorpce bikarbondtt
udrzuje alkalézu, jejiz tize zdvisi na stupni hypokalemie. Ke ztrdtdm drasliku dochdzi kontinudiné s pokracujici expozici ledvin nadbytku mineralokortikoidd.

Naproti tomu se hladiny natremie nezvysuji nad urcitou urover, nebot se zacne
Jje zfejmé dsledkem pusobeni natriuretickych peptidd a zvyseného intrarendin

——> A ALDOSTERON

¥ RENIN (PRA)

Escape fenomén

uplatriovat tzv. escape fenomén s Unikem sodiku do moci. Tento fenomén
iho perfuzniho tlaku.

—> |1 kaliuréza | = | | kalemie

- | 1 acidifikace moci | - | met. alkaléza |

- | 1 Na2* resor pce | -> | 1 krevniho TK |

zpétny tok N&*a H,0 do
renélnich tubult

1 peritubularniho kapildrniho
hydrostatického tlaku

e| 1 rendIniho pritoku

o

J

| 1 krevniho volumu |

| A natriuréza |<—| 1 natriuretickych peptidd |€| 1 napéti stén myokardu

Cd
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