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1. O jaka onemocnéni by se u tohoto chlapce mohlo jednat?

Rodinna anamnéza chlapce je typicka pro tzv. benig-
ni familiarni hematurii. U nikoho z ¢lenti rodiny onemoc-
néni neprogredovalo do chronické renalni insuficience,
nejsou pritomny jiné priznaky, které by vedly k podezfe-
ni na jinou hereditarni nefritidu. Histologickym podkla-
dem uvaZovaného onemocnéni je nemoc tenkych bazdl-
nich membrdn. Toto onemocnéni se da diagnostikovat pfi
biopsii ledviny, pokud je provedeno vysetieni elektrono-
vym mikroskopem, kde patolog popiSe ztenCeni bazal-
nich membran. U tety chlapce byla provedena renalni bi-
opsie, ktera byla hodnocena jako normalni nalez, ale bo-
huzel nebylo provedeno vySetfeni elektronovym mikro-
skopem, takZe se neda s jistotou uvazovat o tomto one-
mocnéni. Pacienti s familiarni benigni hematurii obvykle
nemaji vyraznou proteinurii. Nas§ pacient mél proteinurii
nefrotického charakteru, coz také vzbuzuje podezieni, ze
se jedna o jinou diagnozu.

Ataky makroskopické hematurie pfi respira¢nich infek-
tech jsou typickym priznakem IgA4 nefropatie. 1 pretrvavani
mikroskopické hematurie a proteinurie v dob€ mezi infek-
ty nevylucuje tuto diagnozu. V literatufe je popsan famili-
arni vyskyt IgA nefropatie. V nasem pripadé ale minimal-
né teta pacienta netrpi IgA nefropatii. Toto onemocnéni
vylucuje normalni imunofluorescen¢ni vysetreni bioptic-
kého vzorku ledviny.

Dalsi moznou diagnoézou je hereditdrni nefropatie ty-
pu Alportova syndromu. Proti této diagnoze by svédcilo, ze
vSichni postiZzeni ¢lenové rodiny, véetné babicky, maji nor-
malni funkce ledvin, v rodin€ se nevyskytuje nedoslycha-
vost ani o¢ni abnormity. OvSem vSichni postizeni ¢lenové
rodiny, s vyjimkou naseho pacienta, jsou Zenského pohla-
vi. Alportiv syndrom je geneticky podminény a 85 % pfi-
padd je vazan na X chromozom. Potom jsou muzi postize-
ni progredujicim renalnim onemocnénim, kon¢icim skoro
pravideln€ chronickym selhanim ledvin, zatimco u Zen to-

Obrazek 1. Normalni glomerularni bazalni membrana
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to onemocnéni probiha mirng, cely Zivot je pritomna he-
maturie rizné intenzity, obvykle bez proteinurie a bez dal-
Sich komplikujicich pfiznakt. U muza je prvnim pfizna-
kem hematurie, ktera mtiZe byt mikroskopicka s atakami
makroskopické hematurie (Casto v souvislosti s respirac-
nim infektem). Proteinurie se miZe pridavat, obvykle se
ale nevyskytuje pred desatym rokem véku. K rozvoji chro-
nického selhani ledvin dochazi ve druhém deceniu.

2. Jaka dalsi vySetreni doporucujete a proc¢?

Audiometrické vysetieni - pfi podezieni na Alportlv syn-
drom je potieba provést toto vySetieni i u pacient(, ktefi ne-
maji subjektivni obtize, protoze ztrata sluchu postihuje zpo-
¢atku pouze vysoké frekvence a v béZném Zivoté pacientovi
nevadi. Audiometrickym vySetfenim jsme u naseho pacienta
prokazali lehkou ztratu sluchu, ktera ale progredovala, takze
béhem dvou let bylo nutné ho vybavit naslouchadly.

Biopsie ledviny s vySetfenim nejen histologickym v op-
tickém mikroskopu, ale i s elektronmikroskopickym vyset-
fenim, pfi kterém se nachazi charakteristicka patologie ba-
zalni membrany (obrazky 1, 2), ktera je nepravidelné Sife,
v nékterych mistech mtiZe byt ztencena az prerusena, v ji-
nych potom rozsifena, rozvlaknéna. Tato patologie je zpu-
sobena chybénim 5c fetézcl kolagenu IV (COL4AS5), kte-
ré jsou jednou z duleZitych stavebnich soucasti glomerular-
ni bazalni membrany.

V poslednich dvou letech mame na naSem pracovis-
ti moznost imunofluorescenéniho prikazu pfitomnosti
COLA4AS5. Tyto fetézce se nachazeji jednak v bazalni mem-
brané glomerult, ale stejné kolagenové fetézce se nachaze-
ji i v bazalni membrané epidermis, takze pred biopsii led-
viny je mozné provést biopsii kiize. Pritomnost COL4AS
v bazalni membran€ epidermis prakticky vylucuje X-vaza-
nou formu Alportova syndromu.

U naseho pacienta byla provedena renalni biopsie se za-
vérem X-vdzany Alportitv syndrom.

Obrazek 2. Glomerularni bazélni membrana u pacienta s Alportovym syndromem
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