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DucranHa 6ybperxkHa TybynapHa aumaosa
MKB N25.8/ Distal renal tubular acidosis
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NEPHRON

OuctanHata bybperkHa TybynapHa aumaosa (APTA) e HapyluyBakbe KOe Ce KapaKTepusupa co
HapyLleHa cekpeumja Ha HETO KOMYECTBOTO Ha KMCENNHA 04 ANCTANHMOT TyOy ., a Kako
pe3ynTaT Ha TOa Ce jaByBa XxMnepxiopemMmuyHa metabonHa aunaosa. KnacuyHata ¢opma e yecto
NoBpP3aHa Co XMNoKanemuja, AoaeKa apyrute Gopmm Ha ctekHaTy APTA moxe aa 6uaat
NOBP3aHM CO XUMOKaNeMMja, XUNepKaaemmja Uam HoOpMoKaemuja.

MoyeToKOT Ha BonecTa MoXKe Aa ce NojaBn Ha 6BUNO Koja BO3PacCT, BO 3aBMCHOCT 04, NPUYMNHATA.
HacneaHute noatunosu Ha APTA BK/ly4yBaaT aBTO30MHO AOMMHAHTHO (Al) 1 aBTOCOMHO
peuecnsHo (AP) aPTA. PeuecMBHMOT noaTMN Ha 6os1ecTa NOBpP3aH CO aHEMMUja, UCTO TaKa, e
onuwaH Bo JyronctoyHa Asuja.

dopmuTe Ha aBTO30OMHO peLiecMBHaTa aucTanHa 6ybperkHa TybynapHa aumaosa 4yecTo ce
AMjarHocTMumMpaarT Kaj HoBOpPoAeHUYMHba M Mann geua. ABTO30MHO AOMMHaHTHaTa dopma
Haj4ecTo Ce ANjarHOCTMLMPA Kaj aA0NEeCUEHTUTE U MANAAN NALUEHTU.



MaumeHTUTE CO AncTanHa bybpexkHa TybynapHa aumao3a moxkaT ga buaaT acMMNTOMaTCKU Uaun
KAMHWYKK Aa ce Npe3eHTUpaar co:

- Monnypwuja - 3aronemeHo MOKpetbe.
- Monnanncuja - 3ronemeHa xea.
- CnabocT 1 3aMop (CMMNTOMM KOM Ce jaByBaaT KaKo pe3ynTaT Ha XMnokanemujaTta).

HeycnexoT 3a Hanpeaok, PpaxMTUCOT, HApYLIEeHMOT pacT (Kaj Aeua) M octeomanaumja uam
ocTeoneHuja (Kaj BO3pacHKU) ce MaHMbeCcTaLMmM Kou ce jaByBaaT KaKo pe3yaTaT Ha rybereTo Ha
Ka/ILMYMOT NPEKY YpMHaTa U rybereTo Ha CONUTE Ha Kanuuym of Kockute. ObMyHO ce jaByBa U
XxvnepKanumypuja, Hepponmtunjasa n HeppokanumHosa. HUCKOTO HUBO Ha Ka/IMyM BO Nia3maTa
Kaj OHMe CO Knacu4yHa ¢popma, UCTO Taka MOXKe Aa buae NnpuymHa 3a CpLeBm apuTmMmm,
napasnusa, na aypu n cmpt. Bo peuecmsHuTe dopmn Ha aucTanHa 6ybperkHa TybynapHa
auma03a, YecTo ce jaByBa NPOrpecuBHa 1 NpeBnsnbuIHa (HenoBpaTHa) r1yBoOCT.

OuctanHa 6ybperkHa TybynapHa aumnpo3a moxe ga buae HacnegHa uam cTekHaTa coctojba.
ABTO30MHO AOMWHAHTHATa AMCTanHa bybpexkHa TybynapHa aunaosa obUYHO ce A0KUN Ha
myTauunm o C/1LU4AL reHoT. MyTtaumute Bo ATM6B161 reHoT unn ATN6B0OA4 reHoT ce
OAroBOpPHM 33 aBTOCOMHO peLiecMBHaTa dopma Ha AucTanHa bybperkHa TybyiapHa auuaosa co
rNyBOCT.

ABTOCOMHO peuecmBHaTa dopma Ha AucTasnHa bybpexkHa TybynapHa aumaosa 6e3 riaysocT
WM CO NPUCYCTBO Ha F1yBOCT CO AOLHA NOjaBa rMaBHO € ONULaHa Kaj NauMeHTuTe co MyTauum
B0 ATT6B0OA4 reHOT, HO NpeKAonyBaHeTO NOCTOM 3aTOa WTO HEKOW NaLMEHTU CO 0Baa
MyTaLMja pa3BMBAAT INyBOCT, a Apyrn He. CTekHaTUTe GopmM Ha AucTanHa bybperkHa
TybynapHa aumaosa ce cmeTa AeKa ce npean3BMKaHu 04 aBTOMMYHM 3ab0yBarba, KaKo LWTO ce
CjoHrepoBMOT CMHAPOMOT WM NAK Ce jaByBaaT CEKYHAAPHO Ha OCTAHATU COCTOjOM KaKO LWITO ce
aHeMMja Ha cpnecTuTe KNeTKU, CUCTEMCKM NYMYC epUTEMATO3YC, XPOHUYHA ONCTPYKTUBHA
yponaTuja uam no TpaHcnnaaHTaunja Ha bybper.

Cute dopmu Ha guctanHaTa bybperkHa TybynapHa aLumMA03a Ce CO XPOHMYEH TEK U MOXKHO € A3
MMaaT 3HauUTeNHM eDeKTU BP3 PacToT M Pa3BojoT.

TepanujaTta co anKanum e cTaHAaAPAEH TPETMaH (3a Aa ce NOCTUTHE HOPMAJIHO HMBO Ha
H61KapboHaTUTe BO cepymMoT). Ha naumeHTUTE 06MUYHO UM ce AaBa HaTpuym BukapboHaT nnu
HaTPUYM LMTpaT.

Kaj AelaTta ce AaBaaT MHOTY BUCOKKU 031 , 4O04EKA HA BO3PACHUTE UM Tpe6a MHOTry NOHUCKHU
003U. KaanymoT e UCTo Taka HeornxoaeH Kaj nauyneHtTute co XVII'IOKaI'IeMMja n obuyHo ce
npenopayvysa Kannmym uutpart. [Jo3aTa 3aBUCK O TeXKMHATA Ha XI/II'IOKaJ'IeMMjaTa.
XunepkanemuyHuTe TUNOBU MMaaT n0Tpe6a o4 cnab BHec Ha KaJInym BO UCXPaAHATa U
OCTaHaTuUTE BUOOBWU HA TEpanunu.



BonecTa ce KapaKkTepusmpa co xunepxaopemmyHa metabosHa aumaosa. HecnocobHocta 3a
cnywTakbe Ha MX BpeaHOCTa Ha ypuHaTa nog 5,5 M NO3UTUBHMOT aHjOHCKM ja3 3a Bpeme Ha
CNOHTaHaTa meTabo/iHa auna03a e MHAMKaLMja WTO YKaXKyBa Ha NOCTOEHEe HAa OBAa PETKA
6onect. NMaumMeHTUTe UCTO TaKa, NOKAXKyBaaT U ryberbe Ha Kannym npeky bybpesunte, ocBeH Kaj
XMNepKaseMUYHUOT TUN Ha oBaa bonecT.

MoneKynapHOTO reHeTCKO TecTupakbe 3a e4Ha 04, NPUYNHCKUTE reHEeTCKU MyTaLLMK, UCTO TaKa,
MOXe [a ja NnoTBpAM AMjarHosara.

MpeBaneHuaTa Ha 6onecta e HeNo3HaTa, HO YecTonaTu e HeJL0BOJIHO NPMjaBEeHa 04, CTPaHa Ha
naumeHTuTe. HacneaHute dpopmm ce noyecty Bo 061aCTM CO BUCOK CTEMEH HA KOHCAHTBUHUTET
(ApanckuoT nonyoctpos u CeBepHa AdpuKa), 4oLeKa NAK CTEKHATUTE Ce NpujaByBaaT NoyecTo
BO 3anagHuTe 3emju. HacnepeHute dopmu Ha bonecta ce HacnenyBaaT aBTO30MHO
OOMUHAHTHO NN peLecMBHO U MOXKHO € reHeTCKO CoBeTyBakbe.
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