Abstrakt

Arteridlni hypertenze je nejcastéjSim kardiovaskuldrnim onemocnénim zodpovédnym za fadu
organovych komplikaci. Etiologicky se nejCastéji jedna o esencidlni hypertenzi, u které je
patogeneze multifaktorialni a v rozvoji onemocnéni se uplatituje kombinace genetické vybavy
jedince s vné&jsimi vlivy. Jeji vyskyt strmé nartuistd s vékem. Naopak u relativné vzacnych
monogenné podminénych chorob, projevujicich se arterialni hypertenzi, staci bodova mutace
konkrétniho genu a vysledkem mize byt tézké onemocnéni manifestujici se od détstvi. Jednou
Z takovych nemoci je Liddletiv syndrom. Jde o dédi¢nou formu hypertenze zpiisobenou mutaci
genu pro epitelidlni sodikovy kanal. Tento kandl je zodpovédny za resorpci sodnych iontl
v distalni ¢asti nefronu. VIivem mutace dochazi k nadmérné aktivité kanali, zvySené resorpci
sodiku a potazmo vody, coz vede k expanzi intravaskularni tekutiny rezultujici v hypertenzi.
Spolu s vysokym krevnim tlakem jsou u pacientti s Liddleovo syndromem pfitomny variabilné
také odchylky vnitiniho prostiedi jako hypokalémie a nizka hladina aldosteronu v séru. Mohou
byt tak cennymi voditky pii diagnostice, nebot” spolu s pozitivni rodinnou anamnézou
hypertenze mohou Iékate navést k uvaze o mozné sekundéarni ¢i dédi¢né form¢ hypertenze u
pacienta. Spravna diagn6za umozni zvolit cilenou terapii, coz je v ptipadé Liddleova syndromu

blokator epitelialniho sodikového kanalu.

Prace shrnuje dosavadni poznatky o funkci epitelidlniho sodikového kanalu v organismu za
fyziologickych podminek a jeho Ulohu v rozvoji arterialni hypertenze. Déle se zabyvé vlastnim
vySetfovanim a pozorovanim rodiny, u které byla objevena nova dosud nepopsand mutace
epitelidlniho sodikového kanalu zpasobujici Liddletv syndrom. Na jednotlivych clenech
demonstruje variabilitu projevii tohoto onemocnéni a zasazuje ji do kontextu soucasné¢ho

poznani.
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