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Ulevaade
Gitelmani siindroom on haruldane geneetiline haigus, mida iseloomustab hiipokaleemia

(kaaliumi vahesus) ja hipomagneseemia (magneesiumi vahesus) ning vdhene kaltsiumi
eritumine uriiniga. Esineb defekt neerufunktsioonis, mistdttu on vahenenud neerude vdime
tagasiimendada sooli ning see modjutab organismi elektrollitide tasakaalu. Tekib ka
ekstratsellulaarse vedeliku kontsentratsioonihdired, mis pdhjustab vedelikupuuduse
simptomeid. Peamiselt on mojutatud mineraalsed ioonid, eriti kaalium, kaltsium,
magnesium, naatrium ja kloriid. Simtomid ja nende raskusaste varieerub indiviiditi. Tihti
avaldub haigus kahekiimnendates. Levinumad siimptomid on vasimus, lihasndrkus,
lihaskrambid, gastrointestinaalsed simptomid.
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Kliiniline pilt

Simptomid tekivad tavaliselt hilises lapseeas vOi varajases tdiskasvanueas. Paljud juhud on
asiimptomaatilised. Levinud simptomid on vasimus, lihasspasmid, lihasnorkus, pearinglus,
soolaisu. Mdnikord kaasnevad gastrointestinaalsed siimtomid, nagu iiveldus, oksendamine ja
kdhuvalu. Sage on torkiv voi kirvendav tunne nahal (paresteesia), eriti ndo piirkonnas. On
leitud Gitelmani slindroomi seos arriitmiatega, arrlitmiate pdhjuseks pika QT esinemine.
Haiguse korral voivad esineda krambihood, mis voib olla pdhjus, miks patsiendid arsti juurde
jouavad. Enamasti poliidipsia (liigne janu), poliiuuria (sage urineerimine) ja noktuuria (6ine



urineerimine) on kerged. Hipomagneeseemia tottu vdib valja kujuneda kondrokaltsionoos,
mida iseloomustab kaltsiumi kuhjumine liigestesse. Liigesed vdivad olla paistes, tundlikud,
punased ja katsudes kuumad.

Parandumine Autosoomne retsessiivne
Parandub autosoom-retsessiivselt (joonis 2). Haiguse parandumisviis
avaldumiseks on vaja saada mdlemalt vanemalt vigane
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vOib haigust edasi padrandada. Ligikaudu 1% Euroopa _
elanikkonnast on heterosligoodid (kandjad). Kuna
kandjatel on osaline soolakadu, esineb neil madalamat " i
vererdhku.

ey A
Jalgimine ja ravi Yy v
Laboratoorsed  testid aitavad madrata seerumi w &
elektrolittide taset ja reniini ning aldosterooni (‘] \]\\ I _
kontsentratsioone. Uriinist kloriidi mé&&aramine aitab {1 I F’ !
eristada Gitelmani sindroomi gastrointestinaalsest ‘]‘,/ | B i

vedelikukaost pdhjustatud hipokaleemiast. Gitelmani  teneisps  Kandjastiaps  Kandjastiaps  Haige laps
sindroomi puhul koérge kloriidide sisaldus uriinis, [] Terve, pole kandia

[:| Uldjuhul terve, kuid on kandja

gastrointestinaalse vedelikukao puhul uriini kloriidid < 10 —[E——
meQ/L. Geenitestiga saab maarata mutatsioone

spetsiifilistes geenides. Patsiendid on jalgimisel nefroloogi  Joonis 2. Autosoomne
juures. Peaks kaaluma eluaegset soola, KCl, magneesiumi  retsessiivne parandumisviis.
lisamanustamist.  Abiks on kaaliumirikaste toitude Modifitseeritud. Wikimedia
s60mine, naiteks kuivatatud puuviljad. Vajalik on Commons, 2023

kardioloogi regulaarne kontroll. Gitelmani siindroomiga patsiente ei tohiks kunagi ravida ACE
(angiotensiini  konverteeriva enstimi) inhibiitoritega ja angiotensiin Il retseptori

blokaatoritega (ARB). Kondrokaltsionoosi korral vdib abi olla NSAID-st.

Prognoos
Haigus ei mojuta eluiga.
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