Blackfanova-Diamondova anémie

Blackfanova-Diamondova anémie patii mezi vrozené aplastické anémie. Jedna se o vzacnou, vrozenou, Cistou
aplazii nebo hypoplazii Cervené krevni rfady. VétSinou vznikd sporadicky, dédi¢né formy vykazuji autosomalné
dominantni prenos. V etiologii se uplatnuji mutace v ribosomalnich proteinech (RP), napr. RPS 5, 11, 17, 19.
Vysledkem téchto mutaci je zvySena aktivita adenosin deamindzy v postizenych erytrocytech, ktera se za
normalnich okolnosti podili na degradaci purinovych nukleotidd.

Klinické priznaky

= Napadnd bledost (poprvé se projevi okolo 6. mésice zivota).

= Hepatosplenomegalie (asi u 40 % nemocnych) bez ikteru.

= Hypoplazie ledvin.

= Anomalie palce (tzv. tri¢ldnkovy palec).

= Porucha rlstu s normalnim mentainim vyvojem.

= Zvysené riziko hematologickych a jinych malignit.
Diagnostika

= Makrocytovall! anémie.

= Vyrazny pokles poctu retikulocytl (pod 0,010).

= Stredni bunéc¢nost kostni dfené s vyraznym poklesem az chybénim erytroidnich prekurzord (ojedinélé
erytroblasty maji megaloblastoidni vzhled).

= ZvySend hladina erytropoetinu.

Leukocyty a trombocyty nevykazuji ve svém poctu zadné abnormality.

Lécba

= Spontanni remise (mezi 8.-13. mésicem zivota).

= Kortikoidy.

= Substituce erytrocytarni masou — vétSinou ma totiz onemocnéni progresivni priibéh, ktery nereaguje na
terapii kortikoidy; souc¢asné je vsak nutno podavat chelatory Zeleza (kv(li odstranéni jeho nadbytku z
organismu a tim prevenci poSkozeni tkani timto kovem).

= Transplantace kostni dfené nebo kmenovych bunék.

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky

= Aplasticka anémie
= Anémie

Externi odkazy

= Velky Iékarsky slovnik: Diamondova-Blackfanova anémie (http://lekarske.slovniky.cz/lexikon-pojem/diamondov
a-blackfanova-anémie-zkr-dba-3)
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