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Uvod:

Hereditarni sférocytéza (HS) je te$tjSi vrozena hemolyticka anémie ¢ldSské populaci s
prevalenci 1:2000 az 1:5000 epazrie autosomalé dominantni ddi¢nosti. Ricinou sférocytozy
je defekt gkterého z membranovych protéierytrocyfi vedouci ke ztrétjejich piirozeného tvaru,
zvySené osmotické fragiita vychytavani ve slezin Autori této studie analyzovali data zatim
nejvétsi skupiny pacierits HS.

Metodika:

Do analyzy bylo zéazeno celkem 30QGtskych i dosplych pacieni s HS. Ze vzork periferni krve
byl pomoci gelové elektroforézy zj$t typ defektniho proteinu a zhodnoceny klinick@laoratorni
parametry vetrg riznych tesi osmotické fragility erytrocyi

Vysledky:
NejcastjSimi klinickymi piiznaky HS byly u &i splenomegalie, anémie a novorozenecky ikterus,

u dosglych pak splenomegalie, anémie, ikterus a chodeldi

Asi 10 % pacient meélo velmi nizky nebo nulovy pet sférocyi, v takovém pipact je zasadni
vysledek test osmotické fragility. Tyto testy &y senzitivitu 48 az 95 %, nejvyssi ¥ipad testu
lyzy v kyselém glycerolu (95 %) a testu osmotickgistence s NaCl u inkubované krve (86 %).
Pacienti po splenektomii & oproti ostatnim vysSi koncentraci hemoglobinu<(®0,001), ¢tSi
objem erytrocytu (MCV; p < 0,03), niZsi gt retikulocyti (p < 0,0001) a nekonjugovany bilirubin
(p < 0,0001) &astji pozitivni testy osmoticke fragility.

Tabulka ukazuje frekvenci vyskytu defektnich prodei

protein vyskyt
band 3 158 (52,7 %)
spektrin 98 (32,7 %)
ankyrin +/- spektrin 13 (4,3 %)
band 4.2 2 (0,7 %)
nezjiséno 29 (9,7 %)

Splenektomii bylo dosazeno korekce anémiestamvSech paciefita byly identifikovany i ostatni,
predtim nezji&iné poruchy, népstji se jednalo o defekt spektrinu nebo ankyrinu.

Mezi skupinami paciefits defekty iznych proteid nebyly zjiS€ny Zadné statisticky vyznamné
rozdily s jedinou vyjimkou vysSiho piu retikulocyti po splenektomii f defektu spektrinu ve
srovnani s defektem proteinu band 3 (p = 0,08)dé&fektu spektrinu byla dale zaznamenana lehce
nizsi koncentrace hemoglobinu a lehce vyssi zndmekyolyzy, avSak bez statistické vyznamnosti.

ZAVer:

Zjisteni typu defektniho membranového proteinu u pagisrtereditarni sférocytézou neniéjmy
klinicky vyznam a nilo by zistat vyhrazeno pouze pro vybrané a nejasipagdy.
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