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Abstract:

Hereditary spherocytosis is the most frequent gfpehronic haemolytic anaemia, usually inherited
in an autosomal dominant pattern. We present syghper a case report of a child diagnosed witaditary
spherocytosis in the neonatal period. The diagneasmade in the context of suggestive family nysend
typical presentation. The clinical course was aeti by numerous haemolytic crises which required
repeated blood transfusions.
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Sferocitoza ereditareste cel mai frecvent Prezentar ea cazului
tip de anemie hemoliticcronia prin defect de Nou-niscut de sex feminin se internéaz
membra#i intalnii la caucazieni, avand ola Spitalul Clinic de Copii din Bk@v pentru
incidenta de 1: 2500 [11]. icter sclero-tegumentar persistent, cu debut n
A fost descris pentru prima datin anul prima zi de vig.
1871 de atre Vanlairsi Mensius [12]. Este al doilea copil al familiei, provenit

Mutatiile genetice, transmise autosomatlin sarcia afirmativ fiziologica, nascut prin
dominant in 75% din cazuri, deterriiginteza operaie cezariai la 38 de &ptimani, greutate
de eritrocite deformate, sferice, caracterizata ngtere 2810 g, scor Apgar 10, vaccinat
prin: rezistegs osmoti@ sczuti, sechestrare conform schemei n@nale, alimentat natural.
splenia si autohemoliz crescui [5, 8]. Istoricul familial de sferocitaz ereditail

Icterul, anemia, reticulocitoza, modifica-este prezent la fratele, mama, unchiuktuya,
rea indicilor eritrocitari (crgerea CHEM, precumsi la 10 dintre vesori, tofi provenind
saderea VEM), identificarea sferocitelor pedin ramura bunicii materne.

frotiul sanguin, hiperbilirubinemiasi nivelul Examenul clinic la internare aaat un
crescut de LDH fac parte din tabloul cliniconou-rascut afebril cu o cutb ponderal
biologic al bolii [5]. ascendert reactiv, cogtient, cu tegumentsi

Sferocitoza ereditarare grade diferite de mucoase intens icterice, palide, echilibrat
severitate, fiind intalnitsub forna asimptomatig cardio-pulmonar, cu abdomen suplu depresibil,
si sub forma usoai, moderat sau sever[8]. fara hepato-splenomegalie, tranzit intestinal

Numeroase compligiapot agirea in evolga prezent, urini normocrome,ark semne de
sferocitozei ereditare, precum: criza hemadliticiritatie meningeai
acuti, criza megaloblastic criza aplastit Investigaiile de laborator efectuate i@l au
colelitiaza, infegile post-splenectomie [10]. relevat: eritrocite 2.910.000/mm3, hemoglobina

Prezerdim  cazul unui  nou-scut 10,1 g/dl, hematocrit 26,8%, VEM 32,1 fl, CHEM
diagnosticat cu sferocitézereditai a arei 37,7 g/dl, AST 35 Ul/l, ALT 13 Ul/, bilirubina
prima manifestare clinic a fost icterul totak de 5.39 mg/dl cu predomingnfragiunii
prelungit. Istoricul familial de sferocitéz indirecte (3.45 mg/dl), LDH 539 UI/l.

eredita#l a sugerat diagnosticul. Evala clinica Ecografia abdominala evidegiat organe
a fost nefavorabil cu numeroase crizeabdominale cu localizare, struciur si
hemolitice acute. dimensiuni normale.

Astfel, datele ofinute au orientat atre
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prezema anemiei hemolitice, cu reticulocite Gradul de severitate al sferocitozei
crescute (> 6,5%), pe frotiul sanguin fiind idenereditare a fost stabilit cu ajutorul criteriilor
tificata anziocitoza moderagi microsferocitele.  definite de Ebner S.W et al, cazul prezentat

Pe baza istoricului familial, a dateloravand forma moderathemoglobina 80-120 g/l,
anamnestice, clinicgi paraclinice s-a stisiut reticulocite >6%, bilirubina >34 mmol/l [9].
diagnosticul de sferocitézreditas. Sferocitoza ereditarpoate debuta, cain

Incompatibilitatea Rh/ABGi deficitul de cazul prezentat, in perioada neoritell ictersi
G6PH au fost diagnosticele difetete luate in anemie. Monitorizarea aten& nivelului biliru-
discuie si infirmate prin rezultatele almute in binei serice este esgada ntrucéat hiperbilirubi-
urma efectarii testului Coombs direct (negativ) nemia sever impune fototerapigi exsanguino-
si concentrgei G6PH eritrocitat (in limite transfuzii pentru prevenirea dezit icterului

normale). nuclear. Debutul sferocitozei ereditare poate
Tratamentul instituit inial a fost unul survenisi mai tarziu, in copdlrie, insidios, cu
simptomaticsi suportiv. icter intermitent de intensitate auta ce apare

In evoluie s-a observat accentuaredn context de oboseglstres emgonal sau de
palorii si sciderea valorii hemoglobinei la 8.5infectii virale nespecifice. Tabloul clinic este
g/dl motiv pentru care s-a efectuat transfuzie dmmpletat de paloagg splenomegalie [7].
magi eritrocitaé deleucocitizat izogrup/izoRh. Complicgiile  sferocitozei  ereditare,
Starea clinié@ s-a ameliorat, valoarea hemoglomenionate in literatura de specialitate, sunt:
binei s-a normalizat astfelacpacienta a fost criza hemoliti@ acuti, criza aplasti&, criza
externai. megaloblasti&, colelitiaza si infectiile post-

A dezvoltat ulterior trei crize hemolitice splenectomie [11].
acute succesive, motiv pentru care a necesitat Cazul prezentat face parte din cazurile
internare si tratament cu transfuzii de mias rare de nou-iscui cu sferocito ereditaii care

eritrocitat deleucocitizat izogrup-izoRh. se complié cu crize repetate de hemaliacut,
ce asociax dependefa de transfuzii sanguine
Discutii datoriti eritropoiezei ineficiente caracteristice
Cunoscut ca sindrom Minkowski- primului an de vig [8].
Chauffard, sferocitoza erediiareste cea mai Este in§ de dorit evitarea transfuziilor

frecventi anemie hemolitic congenital, avand sanguine repetate. Un studiu efectuat de
transmitere autozomal dominanin 75% din Tchernia G. et al. a demonstratadministrarea
cazuri, restul cazurilor fiind transmise receside eritropoietina recombiraumari poate fi o

sau apar de novo [5]. optiune terapeutic Tn vederea reducerii
Mutatia diverselor gene responsabile deecesarului de transfuzii sanguine la copil [14].
codificarea unor proteine ce iatin structura Criza aplastiz poate complica o criz

membranei eritrocitelor (beta-spectrina - asiguhemolitici seved in context de infga virale (in
75% din scheletul membranei eritrocitare, alfaspecial cu virus herpes simplex, parvovirus B19,
spectrina, ankirina, proteina 4.2) are ca efeuirus Ebstein-Baar) determinand decesul, motiv
sinteza de eritrocite deformate, sferice, cagmentru care se impune monitorizarea dient
prezink rezistega sczuta la deforndri, intervenia terapeutid prompt [2].

permeabilitate membrariar crescui pentru Colelitiaza poate complica evoia
sodiusi apa si care sunt recunoscute de splgn  sferocitozei ereditare, chiar in formelgoare,
distruse pasiv [3]. colecistectomia fiind necesain cazul in care
Inciderta acestei afgmini in populaia exist simptome de colecisiitacuti [10].
Europeas este de 1:2500 [12]. Tratamentul de elge al sferocitozei

In diagnosticarea cazului prezentatereditare este splenectomia, eficierdtat in
istoricul familial pozitiv de sferocitdzereditai reducerea hemolize§i prelungirea duratei de
la 15 membri a avut importgndecisiva alaturi  viata a eritrocitelor catsi in minimalizarea

de tabloul clinico-biologic sugestiv. manifesirilor clinice si complicgiilor (anemia,
Conform Bolton-Maggs et al., majoritateacolelitiaza) [4].
cazurilor de sferocitdz ereditaii (75%) au Riscul asociat splenectomiei este, ains

antecedente heredo-colaterale pozitive [6]. cresterea incidetei infedgiilor severe post-
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splenectomie, in special a celor cu Streptof3]
coccus pneumoniae. Date recente au demonstrat
ci aceste infagi sunt rare (<1% din 1657 [4]
splenectomii) [1].

Vaccinarea antipneumocogigi antibio-
profilaxia post-splenectomie sunt recomandat%]
pentru saderea riscului de a dezvolta infec
pneumococice severe [6].

in formele moderate de sferocitoz
ereditai, precum cea a cazului prezentat,[6]
splenectomia trebuie Iuatin considerare in
momentul in care se obsarsciderea nivelului
de activitate, retardul cogerii staturale,
staionarea/ siderea in greutate precughin  [7]
eventualitatea dezvalii colelitiazei. Inter-
vertia chirurgicafi se efectuedz dupm
Tmplinirea varstei de 6 ani [6].

Tratamentul cronic cu acid folic este 8]
recomandat Tn formele moderat@ severe
pentru a sue eritropoiezgi a preveni crizele
megaloblastice [6].

[9]

Concluzii

Am prezentat un caz clinic de sferocitoz
eredital, forma moderai, cu debut tipic n
perioada neonatal

Istoricul familial a sugerat diagnosticul,
confirmat de tabloul clinic (icter prelungit,[ll]
paloare)ki investigaiile paraclinice efectuate.

Evolutia clinica a fost nefavorahil cu
numeroase crize hemolitice acute care au
necesitat transfuzii sanguine repetate la &arst
Mica. [12]
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