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méreni TK, percentilové grafy
preventivni prohlidky
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- prevalence HT cca 4-5%
( detekce HT,
N nadvaha a obezita)
- HT primdrni x sekunddrni
- chybi objektivni studie




Sekundarni HT

mutace v jednom genu
L zména genového produktu

A porucha transportu elektrolytu v
tubularnim dseku nefronu

A tvorba/aktivita mineralokortikoidu

OO AN AN NI NI NI N



AD: chromozom 8q24.3
rekombinace mezi geny (CYP11B1 a CYP11B2)
> hybridni gen
> hybridni steroidy
détsky vék ( > 10 r.), HT (&), cefalea,
tinitus, epistaxe, svalova slabost, dysrytmie

hypokalémie (x), MAL, NN Aldosteron,

N Aldosteron v moci: molekularni genetika
kortikoidy
spironolakton/amilorid



AD: chromozom 7p22 (?)
? geneticka abnormita
HT u déti neni, objevuje se az v dospélosti

hypokalémie (+), MAL, NN Aldosteron,

AN Aldosteron v moci

nutno vyloucit FH 1 (!)
spironolakton



AD: chromozom ??
? geneticka abnormita
détsky vék, zavazna HT (orgdnové poskozeni)

hypokaléemie, MAL ( + ), ™M Aldosteron,
N Aldosteron v moci
oboustranna adrenalektomie

Y
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farmakoterapie HT je nedcinnd



AD: chromozom 16p
mutace B nebo y podjednotky Na-kandlu (ENaC)
détsky vék (max. Skolni), HT - cefalea, tinitus,
epistaxe, svalova slabost, dysrytmie

hypokalémie, MAL, hypokalcémie (&)
\ Aldosteron
hypokalemicka nefropatie
L polyurie, polydipsie
molekularni genetika
amilorid/triamteren
kalium



KAZUISTIKA 1

RA - otec (40r.) ma od 18 r. zjisténu TTK, jasny Dg zavér
neucinén, aktualné lécCen trojkombinaci antihypertenziv,
efekt +
matka otce (babiCka pacienta) dlouhodobé sledovana pro
TTK, opét bez Dg zavéru; v minulosti vysloveno
podezreni na primarni hyperaldosteronismus



OA - |. nekomplikovana gravidita, PH 2900 g/47 cm, vSe ostatni
bezvyznamne

NO - v 6 letech zacCal byt chlapec vice unaveny, Casté bolesti hlavy,
subfebrilie, polyurie a nykturie;
klinické vysetreni hodnoceno jako normalni,
zjisténa TTK 135/80 (> 95. perc.).
Abnormalni hodnoty:
sérum - Na 148 mmol/l, K 2,2 mmol/I;
pH 7,51, HCO4 35 mmol/l

Dg: hyperaldosteronismus — spironolakton + KCI



U chlapce potize pretrvavaly nadale, vC. laboratornich abnormit.
Il. DK (8 r.) - vySka 135 cm (25. - 50. perc.),

hmotnost 27 kg (10. - 25. perc.)

TTK 140/90/8 cm/PHK (* 116/77)

Abnormalni hodnoty (bez farmakoterapie):
Sérum/krev (mmol/l) - Na 149,3 T, K 2,4 |, Cacelk. 2,0 4,
HCO,30,37T,pH 757
Ald 0,06 nmol/l 4, PRA 0,135 nmol/l/hod {
Moé (24h, mmol) - Na 74,7 4,K 19,84, CI 76,6 T

2. ~ GF, USV + Doppler, katecholaminy, 17-ketosteroidy, kortizol,
deoxykortikosteron



Nase Dg: Liddletv syndrom (LS)

DNA analyza (pacient, jeho sestra, otec a matka):
u chlapce a otce prokazana mutace P616R
v B-podjednotce epitelialniho-amilorid
senzitivniho sodikového kanalu (ENaC)
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Probandova matka

Probanduv otec

Obrazek 1: DNA analyza identifikujici mutaci P616R v BENaC u probanda a jeho otce
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AR
N DOC
L AN ACTH
- Zensky pseudohermafroditismus

- G muzsky pseudohermafroditismus/virilizace
- @ opozdéni sexudlni maturace

m Zivot ohrozujici hypofunkce nadledvin chybi

hypokalémie, V' Aldosteron
molekularni genetika

kortikoidy

estrogeny/androgeny, plastika genitdlu



AD; chromozom ?
mutace kinaz WNK1 a WNK4
WNK4
SNCCT (Na* /Cl1-) =& AN Na*/Cl- N TK

WNK4 = ROMK = M K*
WNK1 ? < WNK4

Y Esencialni hypertenze | ?



maly vzrist, svalova slabost, abnormity
dentice, porucha intelektu, HT (20 - 30 r.)

hyperkalémie, MAC, ¥ Aldosteron
molekularni genetika

thiazidova diuretika, omezeni NaCl




AR
mutace genu (HSD11B2) V 118-OHSD2
AN intracelularnitho kortizolu N mineralo-
receptoru

détsky vék, HT, priznaky hypokalémie
hypokalémie, MAL, ¥ Aldosteron,
v moCi N [ volny kortizol : volny kortizon]

molekularni genetika

spironolakton



POZOR

HT, hypokalémie, MAL

Proc? - ektopicka produkce ACTH
N lékorice, grapefruit (flavonoi” )



Genetika: dédic¢nost ?
Zeny
Klinika: chybi fenotypické projevy
manifestace v gravidité = hormonalni
dysbalance = M HT

ADiff.dg ~ Eklampsie - chybi edémy,
proteinurie,
neurologické priznaky

Laborator: hypokalémie (x), v Aldosteron,

Lécba: ukonceni gravidity



MONOGENNI HYPERTENZE

Lze prehlédnout: HT, hypokalémii, *
dysmorfni rysy

DileZité: ¢ RA neobjasnéné HT
e iUdaj o monogenni HT
e opakovani laboratornich
vysetreni (K*2,9.3,0..2,7.???)
Prognoza: fce ledvin intaktni
organové projevy HT
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