JAK INFEKCE ODHALILA VROZENE ONEMOCNENI
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Parvovirus B19 nezpUsobuje jen erythema infectiosum, mGze byt plvodcem myokar-
ditidy, artralgii a/nebo artritid, je schopen zpUsobit hydrops plodu, aplazii cervené

krevni fady u imunokompromitovanych jedincll a kone¢né i tranzientni aplastickou
krizi u pacientl s kongenitalnimi hemolytickymi anémiemi. Prezentujeme pfipad
chlapce, u kterého byla v Sesti letech diky infekci parvovirem B19 diagnostikovana

hereditarni sférocytoéza.
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Parvovirus B19 not only causes erythema infectiosum, it can also cause myocarditis,
arthralgias and/or arthritis, and can cause hydrops fetalis, pure red blood cell aplasia in
immunocompromised individuals, and finally transient aplastic crisis in patients with
congenital hemolytic anemias. We present the case of a boy who was diagnosed with
hereditary spherocytosis at the age of six due to parvovirus B19 infection.
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Hereditarni sférocytéza, syndrom Min-
kowského-Chauffardliv (1), je nejcastéjsi
vrozenou hemolytickou anémii ve stred-
ni a severni Evropé s udavanou prevalenci
1:2000-5000 (2). Pficina onemocnéni spo-
¢iva v mutaci gend, které kéduji strukturalni
proteiny membrany erytrocytu: a-spektrin
(gen SPTAT), B-spektrin (SPTB), ankyrin (ANKT),
protein 4.2 (EPB42) a band 3 (SLC4AT). Dochazi
ke vzniku erytrocytd kulového tvaru (sféro-
cytl) a nasledné k hemolyze kompenzované
akceleraci erytropoézy. Ve 3 pripadu je dédic-
nost onemocnéni autozomalné dominantni,
v ostatnich pfipadech autozomalné recesivni
nebo se jedna o de novo mutace (3, 4). Klinicky
obraz je variabilni. Klasicka triada zahrnuje
anémii, ikterus a splenomedgalii. Mezi kompli-
kace hereditarni sférocytdzy patii: rekurentni
hemolytické krize (zvyraznéniikteru hemoly-
zou pfi interkurentnim infek¢nim onemocné-

ni), tranzientni aplasticka krize (prudky po-
kles hemoglobinu pfi infekci parvovirem B19)
avznik cholelitidzy (jiz v prvni dekadé Zivota).

Sestilety chlapec byl odeslan PLDD k hos-
pitalizaci pro nahle vzniklou tézkou anémii.
V poslednich sedmi dnech mél hore¢ky do
39°C, dvakrat zvracel, posledni stolici mél for-
movanou, bolesti negoval. Jedna se o dité
zI.fyziologické gravidity, porozené v terminu
spontanné zahlavim, s porodni hmotnosti
36604, porodni délkou 50 cm, po antibiotické
terapii pro suspektni novorozeneckou sepsi,
tiidenni fototerapii pro neonatalni ikterus,
kojené 12 mésicli a ockované radné dle ka-
lendare. Jako kojenec byl hospitalizovan pro
anémii. Nebyl operovén. Matka ditéte ma hy-
pofunkni stitnou zlazu. Otec ma od narozeni
diagnostikovanou hereditarni sférocytézu,
dosud mu nebyla podana transfuze erytro-
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Sférocyty v krevnim ndtéru (archiv
Laborator krevnich obrazti a cytomorfologie, HOK
FNOL snimek laskave poskytla Anna Lapcikovd)
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cytl a nebyla provedena splenektomie, je po
|é¢bé pro smiseny germindini tumor varlete
a ma sekundarni myelodysplasticky syndrom.

Pri fyzikalnim vysSetteni pfi prijeti k hospi-
talizaci byl chlapec afebrilnia ndpadné bledy,
bez akutnich koznich eflorescenci. Byl zjistén
systolicky Selest pfi pravidelné akci srdecni,
tepova frekvence byla 120/min. Jatra a slezina
nebyly hmatné.

Ve vstupnim krevni obraze byla patr-
na tézkd mikrocytarni normochromni ané-
mie s retikulopenii (hemoglobin 29g/l, MCV
76,1 fl, retikulocyty 14,7 x 10%/1) a lehka leuko-
penie s neutropenii (leukocyty 3,56 x 10%I,
ANC 0,93 x 10%1), trombocyty byly v normé
(236x10%/1). V krevnim natéru byly pfitomné
sférocyty (Obr. 1). Biochemické vysetieni séra
bylo s ndlezem zvySeného konjugovaného
bilirubinu (11,1 umol/l), snizeného haptoglobi-
nu (<0,08g/1) a zvyseného feritinu (719 pg/I).
Vysledky celkového bilirubinu, LDH, urey,
kreatininu, kyseliny mocové, ALT, AST, ALP,
GGT, CRP a koagula¢niho screeningu byly
v mezich normy. V moci byl pfitomny uro-
bilinogen (3 arb. j.). CoombsUv test byl ne-
gativni, test kryohemolyzy pozitivni (43,0 %).
Byl pozitivni prikaz protilatek proti parvoviru
B19, Mycoplasma pneumoniae a Chlamydia sp.
ve tfidé IgM a dale proti CMV a EBV ve tfidé
IgG i IgM. Pro zkFizenou reaktivitu mezi IgM
protildtkami bylo provedeno PCR vysetieni
a byla prokazana DNA parvoviru B19 v kr-
vi (17,26 x 10° kopii/ml). Prdkaz DNA CMV
a EBV v krvi a DNA Mycoplasma pneumo-
niae a Chlamydophila pneumoniae ve vytéru
z nosohltanu byl s negativnim vysledkem.
Ultrazvuk bficha chlapce zobrazil splenome-
galii - slezinu délky 127 mm (horni hranice
normy velikosti sleziny pro Sestileté dité je
10cm) a cholecystolitidzu bez dilatace Zlu-
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Ultrazvukové vysetreni bricha, podélné zobrazeny zlucnik. Na dorzdini sténu téla Zlucniku naléhd
podlouhly hyperechogenni okrsek o velikosti 7,6 x 3 mm s nepravidelnym dorzdlnim akustickym stinem
charakteru solitdrni cholecystolitidzy

¢ovych cest (Obr. 2). Kardiologické vysetieni
odhalilo drobny lem tekutiny v perikardu.

Na zakladé provedenych vysetieni byla
diagnostikovana tranzientni aplasticka krize
zplsobena infekci parvovirem B19 u pacienta
s hereditarni sférocytézou a jako vedlejsi na-
lez cholecystolitidza. Po nekomplikovaném
podani dvou transfuznich jednotek erytro-
cytd resuspendovanych deleukotizovanych
a ozafenych doslo ke vzestupu hemoglobinu
z 299/l na 999/I. Byl doporucen dostate¢ny
pfijem tekutin a zahdjeno podavani kyseliny
ursodeoxycholové ve snaze o disoluci zlu¢ni-
kového konkrementu.

Hereditarni sférocytoza je charakteristicka
variabilitou klinického obrazu, od bezpfizna-
kového ¢i velmi lehkého pribéhu az po téz-
kou formu zavislou na transfuzich erytrocytd.
Diagnostikovana tak mdze byt v novoroze-
neckém véku (pfi vyrazné hyperbilirubinemii
vyzadujici fototerapii, pfipadné i vyménnou
transfuzi, a pfi tézké anémii), v prlibéhu détstvi
nebo az v dospélosti pfi vyskytu komplikaci
nebo vysetiovani z jinych pfic¢in (5). Pro po-
tvrzeni diagndzy se vyuzivaji specialni vyset-
feni: EMA vazebny test, test kryohemolyzy,
test kyselé glycerolové lyzy, ektacytometrie,
elektroforéza membranovych protein( (SDS).
Diagnézu Ize potvrdit molekularné-genetic-

kym vysetfenim detekujicim konkrétni pato-
gennivarianty gent. Léc¢ba HS spociva v sub-
stituci transfuzemi erytrocytt pfi tézké anémii.
Pacienti s tézkou a stfedné tézkou formou
HS maji doporucenou suplementaci kyseli-
ny listové a jsou indikovani ke splenektomii.
Splenektomie se provadi nejdfive po Sestém
roce véku, v pfipadé ptitomné cholecystoliti-
azy spolu s cholecystektomii, a preferuje se
laparoskopickym pfistupem (6).

Tranzientni aplasticka krize zplsobena
parvovirovou infekci predstavuje zavaznou
komplikaci u hereditarni sférocytézy a dal-
Sich vrozenych hemolytickych anémii. Tato
komplikace byla u hereditarni sférocytézy
poprvé popsana v roce 1983, osm let po ob-
jeveni parvoviru Cossartovou (7, 8). V dlisledku
replikace parvoviru B19 v kmenovych burikach
erytrocytarni fady dochazi k pfechodnému
utlumu v produkci erytrocytd a vzniku tézké
anémie (9). Mezi nejcastéjsi pfiznaky patii ho-
recka, bolest hlavy a bolest bficha, zvraceni.
Charakteristicky exantém (erythema infectio-
sum) se neobjevuje (10). Etiologii potvrdi pri-
kaz specifickych protilatek proti parvoviru B19
a/nebo prikaz DNA pomoci PCR.

Ackoli mél popisovany pacient pozitivni
rodinnou i osobni anamnézu, nebyl referovan
na pracovisté poskytujici hematologickou péci.
Az tato diskutovana infek¢ni komplikace vedla
k diagndze vrozené hemolytické anémie.
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