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Streszczenie

Wrodzone niedokrwisto$ci hemolityczne stanowia grupe kilkudziesieciu choréb, ktére charakteryzuje skrocony czas
przezycia krwinek czerwonych. W obrazie klinicznym stwierdza sie niedokrwisto$¢ o r6znym stopniu nasilenia, zéttacz-
ke i powiekszenie $ledziony. Jedng z nich jest sferocytoza wrodzona. Z uwagi na to, ze przebieg kliniczny sferocytozy
wrodzonej bywa mato charakterystyczny, co jest szczegdlnie wazne w odniesieniu do pacjentéw w okresie niemowle-
cym, zdarzaja sie przypadki btednego kwalifikowania do splenektomii. W pracy przedstawiono badania diagnostyczne,
a takze stosowanie u niemowlat erytropoetyny w celu unikniecia koniecznosci transfuzji koncentratéw krwinek czer-
wonych.

Stowo kluczowe: sferocytoza wrodzona, badania laboratoryjne, rozpoznanie, leczenie

Summary

Congenital hemolytic anemia are group of diseases characterized by shortening of the survival time of red blood cells.
In clinical picture various drgrees of anemia, jaundice and splenectomy are observed. One of them is hereditary spherocy-
tosis. Given that clinical course of sherocytosis may often be not characteristic, which is especially evident for infants, there
are still cases of qualification for splenectomy. This review presented the laboratory tests and erythropoietin therapy in order

to avoid the need for transfusion.
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WSTEP

Sferocytoza wrodzona jest niedokrwistoscig he-
molityczna, ktdra czesto wystepuje w populacji poét-
nocnoeuropejskiej, jej rozpowszechnienie okresla sie
na 1:2000 (1, 2). Po raz pierwszy zostata opisana w
1871 roku przez belgijskich lekarzy Vanlaira i Masiusa.
Przedstawili oni chorg z niedokrwistoscia, zéttaczka,
powiekszeniem $ledziony i okresowymi bdlami brzu-
cha. Podobne objawy wystepowaty u jej siostry i matki.
Chorobe nazwali microcythemia. Nastepnie na poczat-
ku XX wieku Chauffard stwierdzit, ze nieprawidtowe
krwinki czerwone, ktére pojawiajg sie w tej chorobie,
posiadajg zmniejszong opornos$¢ osmotyczng (1-3).

Kliniczny przebieg sferocytozy wrodzonej w okre-
sie rozwojowym jest zmienny, dotyczy to szczegdlnie
okresu niemowlecego, w ktérym pojawia sie niejed-

nokrotnie gteboka niedokrwisto$¢ i hiperbilirubinemia.
W przypadku ponad 60% noworodkéw znaczna zot-
taczka jest wynikiem sferocytozy wrodzonej. Stopien
nasilenia objawdéw choroby jest rézny, poczawszy
od bardzo niewielkich, w jej tagodnej postaci, przez
umiarkowane, do ciezkich, z uzaleznieniem od transfu-
zji koncentratow krwi (1, 2, 4, 5).

W 75% przypadkéw choroba wystepuje rodzinnie.
U dorostych, w obrebie jednej i tej samej rodziny, ob-
serwuje sie czasami roznorodne objawy kliniczne. Jest
to zwigzane z wystepowaniem dodatkowych zaburzen
genetycznych. Obecno$¢ genu UGT1AT nasila meta-
bolizm bilirubiny i powoduje wystagpienie zespotu Gil-
berta. U chorych na sferocytoze powoduje dodatkowo
wzrost stezenia bilirubiny i zwigkszong sktonno$¢ do
kamicy pecherzyka zétciowego (1-3, 5).
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PATOFIZJOLOGIA

Sferocytoza wrodzona jest spowodowana ano-
maliami w budowie biatek btony komodrkowej i
cytoszkieletu erytrocytow. Niedobdér pojedynczego
biatka czesto wywotuje niedobér biatka lub biatek z
nim powigzanych (1, 2, 5, 6). Btona krwinki czerwonej
sktada sie z podwdjnej btony lipidowej, biatek inte-
gralnych i biatek cytoszkieletu. Dotychczas poznano
ponad 700 biatek znajdujgcych sie w krwinkach czer-
wonych, z czego okoto 130 to biatka btonowe. W ich
sktad wchodzi kompleks biatka prazka 3, kompleks
tetrameréw spektryny, kompleks biatek wigzgcych
oligomery spektryny oraz kompleks biatek Rh. Gtow-
ng role w utrzymaniu trwatos$ci krwinek czerwonych
petni wielobiatkowy kompleks biatek strukturalnych.
Podstawowym sktadnikiem cytoszkieletu jest spektry-
na z podjednostkami o i B, ankiryna, biatko prazka
4.2 i biatko prazka 4.1 oraz aktyna. W sktad biatek in-
tegralnych wchodza glikoforyny A, B i C z no$nikami
btonowych receptoréw i antygenéw oraz transbtono-
we biatko prazka 3. Spektryna jest tetrametrycznym
biatkiem, ktére w swej srodkowej czesci poprzez an-
kiryne taczy sie z biatkiem prazka 3. Natomiast w cze-
$ciach dystalnych spektryna taczy sie z glikoforyna C
przy udziale biatka prazka 4.1 i p55. Biatka kompleksu
Rh — polipeptydy Rh i glikoproteiny powiazane z Rh
(RhAG), poprzez ankiryne réwniez tacza sie ze spek-
tryna (1-5, 7).

Spektryny o i B sg skrecone wzajemnie wzdtuz dtu-
gich osi i tworzg dimery, ktére nastepnie na zasadzie
interakcji glowa-gtowa tgcza sie w tetramery. Utworzo-
na w ten sposéb siatka jest podstawg cytoszkieletu,
ktérego najwazniejszym zadaniem jest utrzymanie ela-
stycznego i trwatego rusztowania btony komadrkowe;j.
Biatko prazka 3 ma podwdjng funkcje. Jego domena
zewnatrzkomérkowa petni role transportera anionéw
(CI/HCO,"), natomiast wewnetrzna, cytoplazmatyczna
jest miejscem zakotwiczenia biatka prgzka 4.2, a po-
przez ankiryne z wystepujagcym w formie tetrameréw
szkieletem zbudowanym ze spektryn o i . W konse-
kwencji cytoszkielet zawiesza sie w btonie komoérkowe;j
erytrocyta.

Wsréd biatek btonowych rozréznia sie interakcje
pionowe i poziome. W interakcji pionowej bierze udziat
biatko prazka 3, RhAG, biatko prazka 4.2, ankiryna i
spektryna B. Interakcja pozioma zachodzi miedzy tan-
cuchami spektryny o i B, miedzy spektryng [ i biatkiem
prazka 4.1 oraz miedzy biatkiem 4.1 i aktyng (2, 7).
W wyniku mutacji genetycznych dochodzi do zmian
iloéciowych lub jako$ciowych biatek cytoszkieletu. Za-
burzenia interakcji pionowych wywotujg sferocytoze
wrodzona.

Sferocytoza wrodzona jest choroba heterogenna,
spowodowana przez r6zne mechanizmy dziedziczenia,
co wiaze sie z réznymi anomaliami biatek btonowych.
W sferocytozie zmniejsza sie wytrzymatos$é, elastycz-
nos¢ i integralnos$¢ btony krwinek czerwonych, docho-
dzi do odszczepienia cytoszkieletu od lezacej nad nim
dwubtony lipidowej, lipidy btonowe ulegaja uwolnieniu,
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zmniejsza sie pole powierzchni krwinek czerwonych,
ktore przyjmuja postaé¢ mikrosferocytéw (2, 5-7).

Sferocytoza wrodzona w ponad 75% przypadkow
dziedziczona jest w sposéb autosomalny dominu-
jacy. U pozostatych 25% chorych dziedziczenie jest
autosomalne recesywne lub majg miejsce mutacje
spontaniczne de novo (1-3, 5, 8, 9). Najczesciej sg
opisywane mutacje genu ankiryny (ANK1). Manife-
stujg sie one niedoborem ankiryny i spektryny. Juz w
erytroblastach, wskutek niedoboru ankiryny, powstaje
zbyt mato wigzan dla spektryny, a cze$¢ wytworzonej
spektryny ulega degradacji. W przypadku spektryny
mutacje najczesciej dotycza genu kodujacego tancu-
chy B (SPTB). Mutacje w obrebie genéw kodujacych
fancuchy o spektryny (SPTAT7) dziedziczone sg auto-
somalnie recesywnie. Wywotujg one rzadziej chorobe,
poniewaz spektryna o wytwarzana jest w 3-4-krotnym
nadmiarze. Mutacje genu biatka prazka 3 (EPB3) dzie-
dziczone sg gtéwnie w sposdb dominujacy i wystepuija
u okoto 20-30% chorych ze sferocytozg wrodzong. Nie-
doborowi biatka prazka 3 towarzyszy czesto wtoérnie
niedobor biatka prazka 4.2. Izolowany niedobér biatka
4.2 wystepuje u 5% chorych na sferocytoze wrodzong
i dziedziczony jest w sposéb autosomalny recesywny
2, 7).

Rozpoznania sferocytozy wrodzonej dziedziczonejw
sposéb autosomalny dominujgcy zwykle nie jest trud-
ne. Choroba ma charakter rodzinny. W badaniu fizy-
kalnym stwierdza sie wystepowanie zazétcenia powtok
i powiekszenie $ledziony. U chorego wystepuje niedo-
krwisto$¢ o réznym nasileniu, wzrost MCHC ($rednie
stezenie hemoglobiny w erytrocytach), wzrost RDW
(wskaznik zmiennoéci objetosci erytrocytéw). W roz-
mazie krwi obwodowej znalez¢ mozna mikrosferocyty.
Liczba retikulocytéw zwigksza sie. Stezenie bilirubiny
we krwi jest podwyzszone (1-4, 10).

Trudnos$ci diagnostyczne moga pojawiaé sie w
przypadku umiarkowanych lub tagodnych postaci
choroby, w sferocytozie dziedziczonej recesywnie,
jak rowniez w postaciach atypowych. U pacjentéw z
fagodna i umiarkowang postacig sferocytozy wrodzo-
nej stwierdza sie zwykle prawidtowe stezenie hemoglo-
biny i bilirubiny. W rozmazie krwi obwodowej nie za-
wsze obecne sg mikrosferocyty, obraz morfologiczny
krwinek czerwonych i liczba retikulocytéw moga by¢
prawidtowe. Szczegélne trudnosci diagnostyczne wy-
stepuja u noworodkdw i niemowlat, zwtaszcza w pierw-
szym kwartale zycia (1, 2, 11). Noworodki majg skréco-
ny czas przezycia krwinek czerwonych (u noworodkow
donoszonych - do 90 dni, u wcze$niakéw — do 50 dni)
oraz zwiekszong oporno$¢ krwinek czerwonych na hi-
potoniczne roztwory NaCl. W tym okresie wystepuje u
nich fizjologiczna makrocytoza erytrocytéw i retikulo-
cytoza. Dodatkowo nasilone objawy hemolizy zwigza-
ne sg ze zwiekszong obecnoscig hemoglobiny ptodo-
wej, ktéra stabo tgczy sie z 2,3-dwufosfoglicerynianem
(2,3-DPG). Wzrost stezenia wolnego 2,3-DPG prowa-
dzi do uszkodzenia btony erytrocytéw. Réwnocze-
$nie w pierwszych miesiacach zycia wystepuje fizjolo-
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giczne ostabienie erytropoezy, co prowadzi do braku
kompensacyjnego wzrostu liczby krwinek czerwonych
(1, 2, 11). Dlatego u niemowlat niedokrwisto$¢ spowo-
dowana przez sferocytoze jest bardziej nasilona niz w
podzniejszym okresie. Czesto konieczne jest stosowa-
nie uzupetniajgcej transfuzji krwi.

BADANIA DIAGNOSTYCZNE W ZABURZENIACH
BUDOWY BLONY ERYTROCYTOW

Gtownym badaniem przesiewowym stosowanym
w rozpoznawaniu sferocytozy wrodzonej jest bada-
nie opornosci osmotycznej erytrocytow. W tym celu
wykorzystywane sg dwie metody. Pierwsza opraco-
wana przez Daciego, opiera sie na ocenie opornosci
osmotycznej krwinek czerwonych w hipotonicznym
roztworze NaCl (norma: poczatek hemolizy 0,45%, ko-
niec 0,3%). W przebiegu ciezkiej sferocytozy opornosé
osmotyczna jest znacznie zmniejszona. Poczatek i ko-
niec hemolizy wystepuje w wyzszych niz normalnie ste-
zeniach NaCl. Hemoliza zaczyna sig przy stezeniu wy-
noszacym 0,85-0,5 g/dl. W tagodnej sferocytozie wynik
jest zwykle prawidtowy. Badanie to jest niemiarodajne
u noworodkéw i mtodych niemowlat z powodu fizjo-
logicznie zwiekszonej opornosci osmotycznej w tym
okresie zycia. Druga metoda jest szybsza. W zakwa-
szonym glicerolu (AGLT) oznacza sie hemolize krwinek
czerwonych. Okre$la sie czas, ktory jest potrzebny do
lizy 50% krwinek czerwonych. Prawidtowo wynosi on
ponad 1800 sekund, natomiast jest znacznie skréco-
ny w ciezkiej i umiarkowanej postaci sferocytozy: do
25-150 sekund (1-3, 12).

Nowa metoda, ktéra zwiekszyta mozliwosci diagno-
styczne, jest wprowadzona przez King w 2000 roku cy-
tometryczna analiza biatek bton erytrocytow — test EMA
(EMA binding test) (1, 2, 7, 13, 14). Badanie pozwala na
rozpoznanie sferocytozy wrodzonej, pyropoikilocytozy,
owalocytozy oraz niedokrwisto$ci dyserytropoetycznej
typu Il. Test jest czuty (92,7%) i specyficzny (99,1%),
pozwala na wykrywanie defektéw w btonie erytrocytow
nawet po przetoczeniu krwi. Fluorescencja krwinek
czerwonych w 80% spowodowana jest przez wigzanie
barwnika fluorescencyjnego eozyno-5'maleimidu z lizy-
ng (Lys-430), ktéra znajduje sie w zewnatrzkomoérkowej
czesci biatka prazka 3, i w znacznie mniejszym stopniu
z biatkami zwigzanymi z kompleksem Rh. Zmniejszenie
wigzania EMA o 25-30% w stosunku do kontroli wyste-
puje w sferocytozie wrodzonej i $wiadczy o niedoborze
jednego z biatek btony i cytoszkieletu krwinek czerwo-
nych. Kolejng metodg diagnostyczng jest test kriohe-
molizy oparty na metodzie opisanej przez Steichmana i
wsp. (15). Jego swoisto$¢ jest oceniana na okoto 95%.
Krwinki czerwone sg poddane dziataniu roztworu soli i
niskiej temperatury. Za norme przyjmuje sie wynik he-
molizy w zakresie od 3 do 15%. Kriohemoliza > 20%
wystepuje w sferocytozie wrodzonej (1, 12-16).

W przypadku sferocytozy wrodzonej o nietypo-
wym obrazie klinicznym lub przy braku obciazajace-
go wywiadu rodzinnego wykonuje sie analize biatek
cytoszkieletu w SDS-PAGE, w elekroforezie w zelu

poliakrylamidowym. Na elektroforetogramie widocz-
ne sg zmniejszone ilosci biatka, w stosunku do ktérego
wystgpita mutacja oraz biatek od niego zaleznych (17).
Natomiast w niejasnych lub budzacych watpliwosci
przypadkach wskazane jest wykonanie u dzieci badan
genetycznych z zastosowaniem sekwencjonowania
DNA i metody Real-Time PCR (1, 2, 8).

POSTEPOWANIE LECZNICZE W SFEROCYTOZIE
WRODZONEJ

Kliniczne objawy sferocytozy wrodzonej ujawnia-
ja sie od pierwszych tygodni zycia dziecka w postaci
nasilonej niedokrwisto$ci i zoéttaczki. Z tego powodu
niejednokrotnie koniczne jest zastosowanie uzupetnia-
jacej transfuzji koncentratu krwinek czerwonych (1, 2).
U niemowlat alternatywng metoda postgpowania jest
stosowanie podskoérnych wstrzyknieé z erytropoetyny
(rHu-Epo) (18). U starszych dzieci rodzaj stosowanego
leczenia jest $cisle zwigzany z przebiegiem choroby,
ktéra moze mie¢ posta¢ tagodna, umiarkowang lub
ciezka. Stosowanie transfuzji koncentratu krwinek czer-
wonych jest zwykle ograniczone do chorych z ciezkg
postacig choroby, u ktérych w przebiegu przetomu he-
molitycznego lub aplastycznego wystgpita ciezka nie-
dokrwisto$¢ lub objawy braku adaptacji do obnizone-
go stezenia hemoglobiny i zmniejszonej liczby krwinek
czerwonych. W ciezkiej postaci sferocytozy wrodzone;j,
obcigzonej czestymi transfuzjami, leczeniem z wyboru
jest splenektomia. Wspdtistnienie sferocytozy z kamica
pecherzyka zétciowego i chorobg Gilberta jest wska-
zaniem do rozwazenia decyzji o operacji usuniecia
$ledziony, niezaleznie od klinicznej postaci choroby
(1, 2, 19). W zaleznosci od wieku dziecka $ledzione
usuwa sie w catosci lub przeprowadza sie czesciowe
jej usuniecie (19-21). U dzieci z umiarkowana i ciezkg
postacig sferocytozy wrodzonej stosuje sie przewlekig
suplementacje kwasu foliowego (1).

DOSWIADCZENIA WEASNE

Rozpoznanie sferocytozy wrodzonej nie jest trud-
ne w przypadku, gdy dziecko ma obcigzajacy wywiad
rodzinny i typowe objawy kliniczne. Trudnosci dia-
gnostyczne pojawiajg sie wowczas, gdy objawy nie-
dokrwistosci hemolitycznej ujawnig sie w pierwszych
miesigcach zycia lub w przypadku wystgpienia aty-
powej lub tagodnej postaci choroby. Z tego powodu
rozpoznanie sferocytozy zdarza sie takze w wieku doj-
rzatym.

Przebadano 150 dzieci z podejrzeniem sferocyto-
zy wrodzonej, 24 z nich byto w wieku niemowlecym
(22). U wszystkich dzieci obserwowana byta nasilona
niedokrwistos$¢ i zottaczka. Sferocytoze wrodzong roz-
poznano u 79 dzieci (52,7%), przy jej ustalaniu brano
pod uwage informacje uzyskane z wywiadu rodzin-
nego, kliniczny obraz choroby i wyniki przesiewowe-
go testu EMA. W grupie dzieci, u ktérych rozpoznana
zostata sferocytoza wrodzona, $rednia fluorescencja
krwinek czerwonych z barwnikiem EMA byfa obnizo-
na do 70,47% (SD = 6,68, mediana = 70,4). Liczba
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krwinek czerwonych wynosita $rednio 3,63 x 10°/L
(SD = 0,59, mediana = 3,6) i miescita sie w granicach
od 2,6 x 10%L do 4,9 x 10%/L. Zawarto$¢ hemoglobi-
ny wynosita $rednio 10,52 g/dL (SD = 1,86, media-
na = 10,4). Srednie stezenie hemoglobiny w krwince
czerwonej (MCHC) byto zwigkszone, $rednia warto$¢
wynosita 35,82 g/dL (SD = 1,23, mediana = 35,6).
Liczba retikulocytéw byta réowniez zwiekszona, $red-
nia wynosita 8,99% (SD = 5,55, mediana = 8,2), ARC
odpowiednio 320,35 x 10°%/L (SD = 196,79, media-
na = 292,6). Wskaznik anizocytozy RDW byt podwyz-
szony - $rednia 19,27% (SD = 4,61, mediana = 18,5).
Stezenie bilirubiny byto zwiekszone, $rednia wyno-
sita 2,64 mg/dL/45,24 umol/l (SD = 2,44, media-
na = 2,0/SD = 41,60, mediana = 34,0).

U 15 z 24 niemowlat (62,6%) wynik przesiewowego
testu EMA pozwalat na rozpoznanie sferocytozy wro-
dzonej. W chwili postawienia rozpoznania wiek dzieci
wynosit $rednio 7,47 tyg. (SD = 3,91, mediana = 6,0).
Obnizenie wigzania EMA wynosito $rednio 76,84%
(SD = 5,15, mediana = 76,8).

Test EMA, jak wynika z pi$miennictwa, wykazuje wo-
bec sferocytozy wrodzonej wysokg czuto$é (92,7%) i
specyficznos$é (99,1%). Badanie pozwala na rozpozna-
nie sferocytozy o nietypowym przebiegu (7, 13, 14).
Zaletq testu jest wykorzystanie do badania minimalnej
iloéci petnej krwi (200 ul) pobranej na EDTA. Ma to
szczegllne znaczenie w przypadku niemowlat. Ba-
danie trwa krétko, okoto 2 godzin. Wazng zaletg testu
EMA jest to, ze nie musi by¢ on wykonany natychmiast
po pobraniu krwi. Przechowywanie prébki do badania
nawet do 7 dni nie wptywa znaczgco na kohcowy wy-
nik (23, 24).

Pewne trudnosci w interpretacji testu EMA moga wy-
stgpi¢ wtedy, gdy badanie wykonywane jest u niemow-
lat przedwczesnie urodzonych, u ktérych wystepuje
wieksza liczba duzych krwinek ptodowych. Na btedny
odczyt ma takze wptyw pobranie krwi w czasie trwania
infekcji. W obu przypadkach obserwuje sie wzrost wia-
zania EMA w stosunku do kontroli.

Moje kilkuletnie doswiadczenie ze stosowaniem te-
stu EMA upowaznia mnie do stwierdzenia, ze poprawia
on w znacznym stopniu mozliwosci diagnostyczne w
przypadku podejrzenia wrodzonej niedokrwistosci he-
molitycznej zwigzanej z zaburzeniami w budowie bto-
ny i cytoszkieletu krwinek czerwonych. Mozliwo$é wy-
konania badania z niewielkiej ilosci krwi pacjenta ma
szczegoblne znaczenie w odniesieniu do dzieci, szcze-
golnie tych najmiodszych. Test EMA mozna traktowac
jako pierwszoliniowe badanie przesiewowe w diagno-
zowaniu wrodzonych niedokrwistosci hemolitycznych.
Badanie to moze zastgpi¢ mniej czute i wymagajace
natychmiastowego wykonania badanie opornosci
osmotycznej erytrocytow (22).

Fizjologiczne ostabienie erytropoezy w pierwszych
miesigcach zycia wptywa na nasilenie niedokrwistos$ci
u niemowlat obcigzonych sferocytozg wrodzong. Jak
podajg Delhommeau i wsp., u okoto 80% dzieci ze
sferocytozg wrodzong konieczne jest wykonanie trans-
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fuzji krwi w pierwszym roku zycia (11). W 2000 roku
Tchernia i wsp. przedstawili wieloo$rodkowe bada-
nie, w ktérym zaprezentowane zostaty efekty zato-
sowania erytropoetyny (rHu-Epo) u 16 niemowlat z
gteboka niedokrwisto$cig w przebiegu sferocytozy
wrodzonej. Dobre wyniki terapeutyczne uzyskano
u 81% dzieci. Niemowleta otrzymywaty rHu-Epo w
dawce 1000 IU/kg/tydzien, leczenie trwato $rednio
139 dni. W trakcie jego stosowania niemowleta nie
wymagaty transfuzji krwi (18).

W materiale wiasnym erytropoetyne zastosowa-
tam u 15 niemowlat chorujacych na sferocytoze
wrodzong (22, 25). Rozpoznanie choroby postawione
byto na podstawie obcigzajgcego wywiadu rodzinne-
go, obrazu klinicznego choroby oraz wynikoéw testu
EMA. W chwili rozpoczecia leczenia $redni wiek dzieci
wynosit 7,42 tygodnia. Erytropoetyne zastosowatam w
nizszej dawce niz ta, ktérg przedstawiano w dotych-
czasowych doniesieniach. Niemowleta otrzymywaty
500 IU rHu-Epo na kg masy ciata na tydzien. Poda-
wano jg w trzech iniekcjach podskérnych, dodatkowo
uzupetniajgc leczenie doustnymi preparatami zelaza i
witaminami (witamina B, kwas foliowy). U wszystkich
dzieci uzyskano poprawe wskaznikow czerwonokrwin-
kowych. Srednia ilo$6 dawek erytropoetyny wynosita
22,4 (SD = 14,76, mediana = 20). Odpowiadato to
okoto 50 dniom leczenia. W tym czasie zadne z leczo-
nych niemowlat nie wymagato transfuzji koncentratu
krwinek czerwonych.

Dotychczasowe spostrzezenia wtasne i innych
autoréw upowazniaja mnie do stwierdzenia, ze po
zastosowaniu erytropoetyny nastepuje poprawa
wskaznikéw krwinek czerwonych i z tego powo-
du moze byé ona stosowana w leczeniu ciezkiej
niedokrwistosci u niemowlat obciazonych sfero-
cytoza wrodzona.

PODSUMOWANIE

Reasumujac, rozpoznanie sferocytozy wrodzonej
dziedziczonej w sposdb dominujacy nie jest szcze-
golnie trudnym zadaniem. W wiekszos$ci przypadkow
wystarczy informacja o rodzinnym wystepowaniu cho-
roby i badania laboratoryjne potwierdzajgce hemoli-
tyczny charakter niedokrwisto$ci. Wiecej problemow z
rozpoznaniem wystepuje w przypadku umiarkowanej
postaci sferocytozy wrodzonej. Zwykle jest ona trud-
niejsza do rozpoznania, poniewaz u pacjentéw cze-
sto stwierdza sie prawidtowe stezenie hemoglobiny i
bilirubiny. W rozmazie krwi obwodowej moze nie by¢
mikrosferocytéw, a liczba retykulocytow bywa tylko
nieznacznie podwyzszona. Podobne trudnosci stwa-
rza atypowa lub tagodna posta¢ choroby. Dodatkowe
problemy diagnostyczne wystepuja w grupie nowo-
rodkéw i niemowlat. We wszystkich tych przypadkach
niezbedne jest wykonanie przesiewowego testu EMA.
Postawienie prawidtowego rozpoznania jest szczegél-
nie wazne w przypadku pacjenta, ktéry ze wzgledu na
przebieg kliniczny choroby jest kwalifikowany do sple-
nektomii.
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