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Το σύνδρομο Gordon αποτελεί μία σπάνια αυτοσωματική επικρατούσα νόσο, η οποία εκδηλώνεται κατά την 
παιδική ηλικία. Χαρακτηρίζεται από υπέρταση, υπερκαλιαιμική υπερχλωραιμική μεταβολική οξέωση, χαμη-
λά επίπεδα ρενίνης και συνήθως φυσιολογικά επίπεδα αλδοστερόνης και ανταποκρίνεται στη θεραπεία 
με θειαζιδικά διουρητικά. Ένας εικοσάχρονος νεαρός με διαγνωσμένο σύνδρομο Gordon παραπέμφθηκε 
σε νεφρολογική κλινική για εξέταση. Ο ασθενής, ο οποίος τελούσε υπό θεραπεία με υδροχλωροθειαζίδη, 
είχε διαγνωστεί με σύνδρομο Gordon στην ηλικία των έντεκα ετών, όταν παρουσίασε υπέρταση και επει-
σόδια υπερκαλιαιμικής υπερχλωραιμικής μεταβολικής οξέωσης. Παρ’ όλα αυτά, ουδείς εκ των συγγενών 
του είχε διαγνωστεί με το συγκεκριμένο σύνδρομο. Για το λόγο αυτό υποθέτουμε ότι ο ασθενής μας θα 
μπορούσε να συνιστά μια περίπτωση νέας μετάλλαξης.

Υ πολογίζεται ότι κατά προσέγγιση 
το 26% του ενήλικου πληθυσμού 
παγκοσμίως πάσχει από αρτηρια-

κή υπέρταση.1 Η μεγάλη πλειοψηφία των 
περιπτώσεων αυτών έχει πρωτοπαθή υπέρ-
ταση, ενώ μόλις το 5-10% των περιπτώσε-
ων έχουν μια δευτεροπαθή αιτία.2 Αντιθέ-
τως, η συχνότητα εμφάνισης της υπέρτασης 
κατά την παιδική ηλικία είναι μόνο 1%3 
και η πλειοψηφία των περιπτώσεων είναι 
δευτεροπαθείς μορφές.2,3 Οι νεφρικές πα-
ρεγχυματικές και οι νεφρικές αγγειακές 
νόσοι είναι οι πλέον συνήθεις αιτίες τόσο 
στα παιδιά,2,3 όσο και στους ενήλικους.4 
Μια σπάνια αιτία δευτεροπαθούς υπέρτα-
σης είναι το σύνδρομο Gordon. Το σύνδρο-
μο Gordon (ή ψευδοϋποαλδοστερονισμός 
τύπου 2 ή οικογενής υπερκαλιαιμική υπέρ-
ταση) αποτελεί μια σπάνια αυτοσωματική 
επικρατούσα νόσο.5-11 Οι εκδηλώσεις της, 
οι οποίες ξεκινούν κατά την παιδική ηλι-
κία,12 περιλαμβάνουν υπέρταση (η οποία 

ίσως ξεκινά 10 έως 20 χρόνια αργότερα,8,10 
χαμηλή νεφρική κάθαρση καλίου και υπερ-
καλιαιμική υπερχλωραιμική μεταβολική 
οξέωση, χαμηλά επίπεδα ρενίνης πλάσμα-
τος, ποικίλα, αλλά συνήθως φυσιολογικά, 
επίπεδα αλδοστερόνης πλάσματος6-9,12,13 
και ορισμένες φορές υπερκαλιουρία.5,6,8,10 
Ο ρυθμός σπειραματικής διήθησης και η 
λειτουργία των επινεφριδίων είναι φυσιο-
λογικά.8,10-14 Η νόσος είναι ευαίσθητη στη 
θεραπεία με χαμηλές δόσεις θειαζιδικών 
διουρητικών και διατροφικό περιορισμό 
άλατος.5,9,11,13,15 Στο παρόν άρθρο παρου-
σιάζουμε την περίπτωση ενός εικοσάχρο-
νου νεαρού με σύνδρομο Gordon διαγνω-
σμένο στην ηλικία των έντεκα ετών, αλλά 
χωρίς κανένα οικογενειακό ιστορικό της 
ασθένειας αυτής.

Παρουσίαση της περίπτωσης

Ένας εικοσάχρονος άνδρας με διαγνω-
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σμένο σύνδρομο Gordon κατατάχθηκε στο στρατό 
ως νεοσύλλεκτος. Ουδείς εκ των πρώτου και δευτέ-
ρου βαθμού συγγενών του ή εκ των άλλων συγγενι-
κών του προσώπων δεν είχε διαγνωστεί με το σύν-
δρομο αυτό. Στην ηλικία των έντεκα ετών παρουσία-
σε επεισόδια ζάλης και μυϊκής αδυναμίας σε συνδυ-
ασμό με υπερκαλιαιμία (K+: 6,4 mEq/L), αλλά χωρίς 
οποιαδήποτε άλλα ευρήματα από τις κλινικές και βα-
σικές εργαστηριακές εξετάσεις. Μετά τα επεισόδια 
αυτά παραπέμφθηκε σε μια εξειδικευμένη παιδια-
τρική κλινική. Η κλινική εξέταση αποκάλυψε ανα-
πτυξιακή καθυστέρηση (σωματικό βάρος: 27 kg (5ο 
εκατοστημόριο), ύψος: 130 cm (3ο εκατοστημόριο), 
περίμετρο κεφαλής: 51,5 cm (50ο εκατοστημόριο)), 
αρτηριακή πίεση: 131/65 mm Hg, καρδιακό ρυθμό: 
96/min και ένα ήπιο τελοσυστολικό φύσημα. Για τους 
λόγους αυτούς υποβλήθηκε σε πιο εκτεταμένες ια-
τρικές εξετάσεις, τα ευρήματα των οποίων απαριθ-
μούνται στον Πίνακα 1 που ακολουθεί. Τα λοιπά ερ-
γαστηριακά αποτελέσματα, τα ευρήματα του ακτινο-
λογικού ελέγχου (ακτινογραφία και υπερηχοτομο-
γραφία νεφρών, ουρητήρων και ουροδόχου κύστεως, 
ενδοφλέβια πυελογραφία), το ηλεκτροκαρδιογρά-
φημα και η ηχωκαρδιογραφία ήταν εντός των φυσιο-
λογικών ορίων. Επιπλέον, κατά την εικοσιτετράωρη 
παρακολούθηση της αρτηριακής πίεσης, η συστολική 

πίεση του ασθενούς ξεπερνούσε το 95ο εκατοστημό-
ριο για την ηλικία του, το οποίο αποτελεί το όριο της 
υπέρτασης στην παιδική ηλικία.3,16,17

Ο ασθενής διαγνώστηκε ότι πάσχει από ψευδο-
ϋποαλδοστερονισμό τύπου 2 (ή σύνδρομο Gordon) 
λόγω υπέρτασης, υπερκαλιαιμίας, υπερχλωραιμί-
ας, μεταβολικής οξέωσης, χαμηλής απέκκρισης κα-
λίου στα ούρα, φυσιολογικών επιπέδων αλδοστερό-
νης στο πλάσμα, φυσιολογικής κάθαρσης κρεατινί-
νης (φυσιολογικής νεφρικής λειτουργίας) και σχε-
τικά χαμηλού ρυθμού ανάπτυξης. Έτσι, η ασθένεια 
αντιμετωπίστηκε με θειαζιδικό διουρητικό (0,4 mg/
kg/24h υδροχλωροθειαζίδης καθημερινώς). Αυτό 
οδήγησε στην ομαλοποίηση όλων των εργαστηρια-
κών του αποτελεσμάτων. Ο ασθενής εξήλθε του νο-
σοκομείου ένα μήνα αργότερα με διορθωμένες τι-
μές ηλεκτρολυτών, αποκατάσταση της οξεοβασικής 
ισορροπίας (Na+: 140 mEq/L, K+: 4,4 mEq/L, Cl-: 
103 mEq/L, pH: 7,383, HCO3

-: 24,9 mEq/L, περίσ-
σεια βάσεως: 0.2) και οδηγίες για καθημερινή λήψη 
10 mg υδροχλωροθειαζίδης από του στόματος, δια-
τροφικό περιορισμό άλατος και τακτική ιατρική πα-
ρακολούθηση.

Εννέα χρόνια αργότερα, όταν κατατάχθηκε στο 
στρατό, παραπέμφθηκε σε νεφρολογική κλινική, 
όπου παρέμεινε πέντε ημέρες για εξέταση. Η κλινική 

Πίνακας 1. Εργαστηριακά ευρήματα κατά την πρώτη νοσηλεία.

Τύπος δείγματος Παράμετρος Τιμές Φυσιολογικές τιμές

Ορός Na+ 141 135-150 mEq/L
 K+ 6,3 3,5-5 mEq/L
 Cl- 115 98-108 mEq/L
 Ca2+ (ολικό) 10,1 8,4-11 mg/dl
 P 4,9 4-6 mg/dl
 Ουρία 31 10-50 mg/dl
 Κρεατινίνη 0,69 0,4-0,9 mg/dl
Πλάσμα Ρενίνη (ύπτια θέση) 32 5-47 μU/ml
 Αλδοστερόνη (όρθια θέση) 11 3-28 ng/dl
Αέρια αίματος pH 7,29 7,35-7,45
 PaCO2 34 35-45 mmHg
 HCO3

- 17,7 22-26 mEq/L
 Χάσμα ανιόντων 10 10-14 mEq/L
 Περίσσεια βάσεως -7,7 -2-2 mEq/L
Ούρα Ειδικό βάρος 1026 1001-1030
 pH 4,81 4,6-8
 Χάσμα ανιόντων 54,5
 FENa 0,5% <1%
 FEK 1,6% 6-19%
 Πρωτεΐνες 7,3 0-20mg/kg/24h
 Κρεατινίνη 22 15-25 mg/kg/24h
 Εκκαθάριση κρεατινίνης 103,6 70-140 ml/min/1,73m2

Na+: νάτριο, K+: κάλιο, Cl-: χλώριο, Ca2+: ασβέστιο, P: φώσφορος, PaCO2: αρτηριακή μερική πίεση του διοξειδίου του άνθρακα, HCO3
-: διττανθρακικά, 

FENa: κλασματική απέκκριση νατρίου, FEK: κλασματική απέκκριση καλίου.
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εξέταση δεν αποκάλυψε παθολογικά χαρακτηριστι-
κά. Το σωματικό του βάρος ήταν 70 kg και το ύψος 
του 175 cm, καταδεικνύοντας ότι ο ρυθμός ανάπτυ-
ξής του είχε αυξηθεί μετά την έναρξη της θεραπεί-
ας. Για την εκτίμηση της κατάστασής του η χορήγη-
ση υδροχλωροθειαζίδης διακόπηκε την πρώτη ημέρα 
και ο ασθενής υποβλήθηκε σε εργαστηριακές εξετά-
σεις, τα ευρήματα των οποίων παρατίθενται στον Πί-
νακα 2 που ακολουθεί. Επιπροσθέτως, τα ευρήματα 
της υπερηχοτομογραφίας των νεφρών, των ουρητή-
ρων, της ουροδόχου κύστεως και του προστάτη ήταν 
φυσιολογικά. Το ηλεκτροκαρδιογράφημα και οι λοι-
πές εργαστηριακές εξετάσεις είχαν αποτελέσματα 
εντός των φυσιολογικών τιμών. Τέλος, τα επίπεδα 
αρτηριακής πίεσης ήταν 130/70 mm Hg, 130/80 mm 
Hg, 115/75 mm Hg, 145/60 mm Hg, 145/75 mm Hg 
για κάθε ημέρα αντιστοίχως.

Κατά το τέλος της πέμπτης ημέρας, η θεραπεία 
ξεκίνησε εκ νέου με την από του στόματος άπαξ χο-
ρήγηση 12,5 mg υδροχλωροθειαζίδης, καθώς η τιμή 
του K+ είχε φτάσει τα μέγιστα φυσιολογικά επίπεδα 
(5 mEq/L) και οι τιμές της FEK (FE: κλασματική έκ-
κριση) ήταν πολύ χαμηλές (0,5%). Ο ασθενής εξήλ-
θε του νοσοκομείου κατά την έκτη ημέρα με οδηγίες 
για συνέχιση της από του στόματος χορήγησης υδρο-
χλωροθειαζίδης, όπως ακριβώς συνήθιζε να λαμβά-

νει (6,25 mg/12h), και για τακτική ιατρική παρακο-
λούθηση.

Συζήτηση

Υπάρχουν τέσσερις υπότυποι του συνδρόμου Gordon, 
αναλόγως της θέση της μετάλλαξης: α) 1q31-42, β) 
17p11-q21, γ) 12p13, δ) άγνωστη θέση.5,9,10 Ο δεύτε-
ρος και ο τρίτος υπότυπος οφείλονται σε μεταλλάξεις 
στα γονίδια των χωρίς λυσίνη [K] (WNK) κινασών 4 
(παρανοηματικές μεταλλάξεις) και 1 (απαλοιφές στο 
πρώτο εσώνιο) αντιστοίχως,5,9-11,13,18 οι οποίες έχουν 
ευρεία κατανομή.5,7,8,10,11,19 Στους νεφρούς εντοπίζο-
νται πρωτίστως στον άπω νεφρώνα,5,6,10,11,18 επηρεά-
ζοντας τη δραστηριότητα πολλών διαύλων ιόντων μέ-
σω της ρύθμισης της έκφρασής τους στην κυτταρική 
μεμβράνη.5-11,19,20 Η WNK4 μειώνει τη δραστηριότη-
τα του συμμεταφορέα Na+-Cl- (NCC) (επαναρρόφη-
ση Na+ και Cl-), του διαύλου καλίου του εξωτερικού 
τμήματος του νεφρικού μυελού (ROMK) (απέκκριση 
K+) και των επιθηλιακών διαύλων νατρίου (ENaC) 
(επαναρρόφηση Na+), ενώ αυξάνει την παρακυττά-
ρια επαναρρόφηση Cl- μέσω των στενών συνάψε-
ων.5-11,19,20 Από την άλλη πλευρά, η WNK1 αυξάνει 
τη δραστηριότητα του NCC, μέσω της αναστολής της 
δράσης της WNK4, και τη δραστηριότητα του ENaC 

Πίνακας 2. Εργαστηριακά ευρήματα κατά τη δεύτερη νοσηλεία.

Τύπος δείγματος Παράμετρος 1η ημέρα 2η ημέρα 3η ημέρα 4η ημέρα 5η ημέρα Φυσιολογικές τιμές

Ορός Na+ 137 138 137 142,1 142 135-150 mEq/L
 K+ 4,6 4,8 4,5 4,54 5 3,5-5 mEq/L
 Ca2+ (ολικό) 9,7   9,21 9,4 8,1-10,5 mg/dl
 P 2,7     2,5-4,8 mg/dl
 Ουρία 29  34,6 36,2 43 10-50 mg/dl
 Κρεατινίνη 1,4  1,1 0,99 0,9 0,7-1,5 mg/dl
Αέρια pH 7,411 7,448   7,39 7,35-7,45
Αίματος PaO2 104 106,3   90,3 80-100 mm Hg
 SO2  99,2%   97,2% 95-100%
 PaCO2 38,5 43,1   42,8 35-45 mmHg
 HCO3

- 24 30,1   25,1 22-26 mEq/L
 Χάσμα ανιόντων 9,8    5,7 10-14 mEq/L
 Περίσσεια βάσεως 0    0,4 -2-2 mEq/L
Ούρα Ειδικό βάρος 1024     1001-1030
 pH 5     4,6-8
Ούρα 24ώρου Όγκος ούρων  700   1400 400-3000 ml/24h
(της προηγούμενης Na+  34,8    40-220 mmol/24h
ημέρας) K+  36,9   52,9 25-125 mmol/24h
 FEK  1,26%   0,5% 6-19%
 Ca2+  48    100-300 mg/24h
 Κρεατινίνη  888   1904 800-1800 mg/24h
 Πρωτεΐνες     52,8 0-150 mg/24h

Na+: νάτριο, K+: κάλιο, Cl-: χλώριο, Ca2+: ασβέστιο, P: φώσφορος, PaCO2: αρτηριακή μερική πίεση του διοξειδίου του άνθρακα, HCO3
-: διττανθρακικά, 

FENa: κλασματική απέκκριση νατρίου, FEK: κλασματική απέκκριση καλίου.
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και ενισχύει την παρακυτάρια επαναρρόφηση Cl- μέ-
σω των στενών συνάψεων, ενώ μειώνει τη δραστηρι-
ότητα του ROMK.5,7-11,19,20

Στο σύνδρομο Gordon, η δραστηριότητα των 
NCC και ENaC ενισχύεται, η παρακυττάρια επα-
ναρρόφηση Cl- αυξάνεται περαιτέρω και η δραστη-
ριότητα του ROMK μειώνεται ακόμη περισσότε-
ρο,5-11,13,19,20 μεταβολές που οδηγούν σε αυξημένη 
επαναρρόφηση άλατος και μειωμένη απέκκριση κα-
λίου και κατά συνέπεια σε υπέρταση και υπερκαλι-
αιμία αντιστοίχως.5-8,10,11,14,19,20 Επιπροσθέτως, η μει-
ωμένη απέκκριση Κ+ οφείλεται επίσης στην αυξη-
μένη επαναρρόφηση Na+ μέσω του NCC, που αφή-
νει λιγότερο Na+ για ανταλλαγή με K+ σε επόμενα 
τμήματα του νεφρικού σωληναρίου διαμέσου των 
συζευγμένων λειτουργιών των ENaC και ROMK, 
κάνοντας τον αυλό λιγότερο αρνητικό και οδηγώ-
ντας λιγότερο K+ σε αυτό μέσω των ήδη λιγότερων 
ROMK.5-911,15,19-21 Ο αυλός επίσης είναι λιγότερο 
αρνητικός λόγω της μειωμένης επαναρρόφησης Cl-.8,10 
Επιπλέον, ο λιγότερο αρνητικός αυλός οδηγεί λιγό-
τερα H+ σε αυτόν, έχοντας ως αποτέλεσμα τη μειω-
μένη απέκκριση H+, το οποίο σε συνδυασμό με την 
υπερκαλιαιμία προκαλεί μεταβολική οξέωση.8,10,11 
Τέλος, οι τιμές της ρενίνης στο πλάσμα είναι χαμη-
λές, διότι η υπέρταση αναστέλλει την έκκριση ρενί-
νης7,8,11,14 και οι τιμές αλδοστερόνης του πλάσματος 
και των ούρων είναι συνήθως φυσιολογικές, επει-
δή τα χαμηλά επίπεδα ρενίνης τείνουν να οδηγούν 
σε χαμηλά επίπεδα αλδοστερόνης, ενώ η υπερκαλι-
αιμία τείνει να τα αυξάνει.5,6,8,10,11,20 Η θεραπεία με 
χαμηλές δόσεις θειαζιδικών διουρητικών διορθώνει 
όλες τις εκδηλώσεις του συνδρόμου Gordon, αφού οι 
θειαζίδες αναστέλλουν τη λειτουργία του NCC, μει-
ώνοντας την επαναρρόφηση άλατος και αφήνοντας 
περισσότερο Na+ να ανταλλάσσεται με K+,5,9,11,13,15 
που πιθανόν απεκκρίνεται μέσω των ροοεξαρτώμε-
νων διαύλων Κ+.6,8,20,21

Στην περίπτωσή μας, ο ασθενής εκδήλωσε στην 
ηλικία των 11 ετών υπέρταση, υπερκαλιαιμική υπερ-
χλωραιμική μεταβολική οξέωση, χαμηλή απέκκριση 
Κ+ στα ούρα, φυσιολογικά επίπεδα αλδοστερόνης 
πλάσματος, φυσιολογική κάθαρση κρεατινίνης (φυ-
σιολογική νεφρική λειτουργία) και σχετικά χαμηλό 
ρυθμό ανάπτυξης, που οδήγησαν στη διάγνωση του 
συνδρόμου Gordon. Κατόπιν, υποβλήθηκε σε απο-
τελεσματική θεραπεία με χρόνια λήψη χαμηλών δό-
σεων υδροχλωροθειαζίδης (6,25 mg/12h) και διατρο-
φικό περιορισμό του άλατος. Κατά τη διάρκεια της 
νοσηλείας του μετά την κατάταξή του στο στρατό, η 
διακοπή της θεραπείας είχε ως αποτέλεσμα χαμη-

λή νεφρική κάθαρση K+ και υπερκαλιαιμία, καθώς 
το K+ σταδιακά αυξήθηκε από 4,6 mEq/L την πρώ-
τη ημέρα σε 5 mEq/L την πέμπτη ημέρα and η FEK 
μειώθηκε από 1,26% την πρώτη ημέρα σε 0,5% την 
πέμπτη, και πιθανόν οδήγησε και σε μια ελαφρά αύ-
ξηση της αρτηριακής πίεσης από 130/70 mmHg την 
πρώτη ημέρα σε 145/75 mmHg την πέμπτη ημέρα. 
Τα ευρήματα αυτά ανταποκρίνονται στην ήδη γνω-
στή μεγάλη ευαισθησία του συνδρόμου Gordon στα 
θειαζιδικά διουρητικά και καταδεικνύουν ότι οι εκ-
δηλώσεις του υποτροπιάζουν όταν η θεραπεία δια-
κόπτεται. Μολαταύτα, η έλλειψη θειαζιδικού διου-
ρητικού δεν επέφερε τη μεταβολική οξέωση, καθώς 
η θεραπεία δεν διακόπηκε για αρκετά μεγάλο διά-
στημα, ώστε να διαταραχθεί η οξεοβασική ισορρο-
πία, και η χορήγηση υδροχλωροθειαζίδης ξεκίνησε 
εκ νέου πριν τα επίπεδα του K+ στον ορό υπερβούν 
την ανώτατη φυσιολογική τιμή. Ένα ενδιαφέρον εύ-
ρημα σε αυτήν την περίπτωση είναι ότι ουδείς εκ των 
πρώτου ή δευτέρου βαθμού συγγενών του ή εκ των 
άλλων συγγενικού του προσώπων είχε διαγνωστεί 
με το συγκεκριμένο σύνδρομο, αν και αυτό κληρονο-
μείται κατά το αυτοσωματικό επικρατές πρότυπο.5-11 
Εάν κάποιος εκ των μεγαλυτέρων ηλικιακά συγγε-
νών του είχε οποιαδήποτε από τις μεταλλάξεις που 
προκαλούν τη νόσο, εκείνος ή εκείνη θα έπρεπε ήδη 
να είχε εκδηλώσει συμπτώματα και/ή κλινικά και ερ-
γαστηριακά ευρήματα του συνδρόμου Gordon, αφού 
οι εκδηλώσεις του αρχίζουν κατά την παιδική ηλικία 
και όλοι οι ενήλικοι έχουν υπέρταση και υπερκαλι-
αιμική υπερχλωριαιμική μεταβολική οξέωση, εάν 
δεν τύχουν θεραπευτικής αγωγής.10 Για τους λόγους 
αυτούς, δεν είναι ανακόλουθο να υποθέσουμε ότι ο 
ασθενής μας θα μπορούσε να συνιστά μια περίπτωση 
νέας μετάλλαξης. Παρ’ όλα αυτά, η πιθανότητα ατε-
λούς διεισδυτικότητας ή ποικίλης εκφραστικότητας 
δεν μπορεί να αποκλειστεί, επειδή ούτε γονοτυπική, 
ούτε φαινοτυπική ανάλυση έχουν πραγματοποιηθεί 
σε κανέναν από τους συγγενείς του.
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