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Renalni apnoe jako reakce na extrémni poruchu v homeostaze v ramci Bartterova syndromu typu IV u ditéte —
klinicky pripad

Dvoutydenni hol¢icka byla pfivezena na neonatalni JIP s polyurii a extrémni poruchou acidobazické rovnovahy. Béhem téhotenstvi se
vyskytl tézky polyhydramnion a divka se narodila ve 32. tydnu pfibuznym rodi¢tm. Pfi pfijeti méla tézkou poruchu ristu. Krevni
testy ukazaly té¢zkou hypokalémii, hypochloremii a metabolickou alkalézu, coz vedlo k pracovni diagnoze Bartterova syndromu. Na
USG ledvin se nic neprokazalo. Pacientka zlstavala polyuricka, s nizkym tlakem a s kolisavymi hladinami sodiku a opakovanymi
epizodami akutniho renalniho selhani (kreatinin mezi 29-182 umol/L). I pfes dopliiovani tekutin a iontd alkaldza stale pretrvavala.
Kvili opakovanym desaturacim a apnoické epizodé byla uvedena do celkové anestezie a napojena na mechanickou plicni ventilaci.
Po cely nasledujici rok zaznamenali 1ékafi opozdény télesny vyvoj, mikrocefalii a sensorineuralni hluchotu. M¢la chronické selhani
ledvin a hypofosfatemickou rachitidu. Bartteriiv syndrom je genetické heterogenni onemocnéni charakterizované poruchou v renalni
reabsorpci sodikovych a chloridovych iontii. Pro typ IV je charakteristicka ¢aste¢na porucha sluchu, normokalciurie a chronické
ledvinové selhani. Pacient¢inym rodi¢tim byla potvrzena diagndza na zaklad¢ genetickych testil, kde byla pfitomna homozygotni
delece v genu BSND. Respiraéni obtize se vyskytuji jako fyziologicka reakce na alkalozu, ktera byla v tomto piipad€ extrémni a byva
spojovana s vysokou mortalitou. Lékati zacali v 10 mésicich véku podavat amilorid a suplementovat sodik. Béhem nékolika tydnd se
zacCala hladina bikarbonatu pomalu upravovat a frekvence desaturaci se snizila. V jednom roce véku byla propusténa do domaci péce
a do této doby ziistava téZce psychomotoricky i vyvojové retardovana.
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Imunoablace a autologni transplantace hematopoetickych kmenovych bunék (aHSCT)
v ramci 1é¢by agresivni roztrousené sklerozy

Silnd imunosuprese zahrnujici chemoterapii a imunodepleci protilatek nasledovana aHSCT byla
pouzita v 1écbé pacientt s roztrousenou sklerdzou se zlepSenim v Cetnosti relapsd, ale k reaktivaci
nemoci nakonec pokazdé doslo. V ramci této studie zkusili 1ékati pouzit zatim nejsilngjsi
imunosupresi (busulfan, cyklofosfamid a krali¢i anti-thymocytovy globulin) spojenou s aHSCT. Do
studie bylo zahrnuto 24 pacientl se §patnou progndzou a s rozvijejicim se onemocnénim. V obdobi od
diagnozy onemocnéni po transplantaci se ve skuping pacientt objevilo 167 klinickych relapst a 188
novych 1ézi na 48 MRI snimcich. Sledovany tfilety interval bez aktivity onemocnéni prob&hl u témét
70 % nemocnych. Pacienti byli sledovani jesté 13 let po transplantaci a po celou dobu se nevyskytl
relaps ani nova 1éze na MRI. Snizil se vyskyt mozkové atrofie. Jeden z pacientli zemftel na
posttransplantac¢ni komplikace. 35 % nemocnych se klinicky zlepsilo podle skalovacich tabulek.
Kanadsti 1ékafti popsali prvni 1é¢bu, ktera kompletné zastavila zanétlivy proces probihajici v CNS

pacientt s roztrousenou sklerdzou na delsi ¢asovou periodu bez nutnosti pouziti bézné pouzivanych
1ékt. Navic doslo k vyznamnému zlepsSeni neurologickych funkci i pfes vyraznou agresivitu
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Immunoablation and autologous haemopoietic stem-cell transplantation for aggressive multiple

sclerosis: a multicentre single-group phase 2 trial
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