SFEROCYTOZA WRODZONA

Czym jest sferocytoza wrodzona? Sferocytoza wrodzona to niedokrwisto$¢ hemolityczna. Inng nazwgq tego schorzenia jest choroba
Minkowskiego-Chauffarda. Jest to choroba genetyczna, najczesciej wystepuje w rodzinach, gdzie juz jg zdiagnozowano.

Jak sie dziedziczy sferocytoza wrodzona? Jak méwi literatura — 80% przypadkdw sferocytozy wrodzonej to przypadki rodzinne. 75% to przypadki
dziedziczone w sposdb autosomalny dominujgcy. 25% natomiast w sposdb autosomalny recesywny lub sg to przypadki de novo.

PARAMETR ZMIANA
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W diagnostyce sferocytozy wrodzonej wykorzystuje sie:

« TEST EMA - badanie to umozliwia stwierdzenie niedoboru
biatek wchodzgcych w sktad cytoszkieletu erytrocytow

« badanie opornosci osmotycznej erytrocytéow — prawidtowy
wynik tego oznaczenia nie wyklucza jednak rozpoznania
sferocytozy wrodzonej
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RETIKULOCYTY ) - analize biatek cytoszkieletu SDS-PAGE z wykorzystaniem
T

RDW

elektroforezy w zelu poliakrylamidowym
- badania genetyczne z wykorzystaniem sekwencjonowania
DNA oraz metody Real-Time PCR

BILIRUBINA

OPORNOSC l ]
0SMOTYCZNA 0SOCZA lub prawidiowa
SFEROCYTY - mate, okrqgte erytrocyty bez
ROZMAZ Obecne sferocyty i mikrosferocyty, charakterystycznego przejasnienia.
KRWI OBWODOWEI poikilocytoza, anizocytoza Wystepuiq réwniez w przypadku:

- sferocytozy nabytej

anemii autoimmunologicznej

niedokrwisto$ci w wyniku konfliktu serologicznego
+ przewlektej niewydolnosci nerek

®KIEM DIAGNOSTY
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Niniejszy dokument objety jest prawami autorskimi. Zrédta na podstawie ktérych zostat opracowany znajdujq sie w posécie zrédtowym na stronie fremitus.pl. Tresci umieszczone w fiszce stuzg celom informacyjnym i edukacyjnym. Nie stanowig one porady
medycznej, nie zastepujq indywidualnej porady medycznej udzielanej przez lekarza. Nie mogg by¢ one podstawq stawiania diagnozy i leczenia pacjenta - w tym celu nalezy skontaktowac sie z lekarzem.
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