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VazZené kolegyné a kolegové,

Duben 2019

v tomto Cisle laboratornich listd Vam prinasime podrobnéjsi informace o talasémii. Pfijemné Cteni.

TALASEMIE

Talasémie je mikrocytarni anemie zplsobend poruchou syntézy hemoglobinu. Onemocnéni ma geneticky

zaklad, kterym je kvantitativni deficit jednoho ¢i vice gen( pro alfa ¢i beta podjednotku hemoglobinu.
Pouze ve vzacnych pfipadech je porucha genu kvalitativni. V Cechach je onemocnéni vzacné, nejcastéji se
vyskytuje ve Stfedomori, Africe a v Asii. Celosvétové se jedna o jedno z nejcastéjsich genetickych one-
mocnéni, pfevazuje typ B, typ a je vzacny.

Thalassemia 8 minor: vétSinou asymptomaticka, mirna mikrocytarni anemie, splenomegalie, mirna chro-
nicka hemolyza.

Diagnostika
MCV, MCH 1l
Erytrocyty 1
Retikulocyty |1
Hemoglobin | | /N
HbA2 1(3-7%)
HbF Lehce zvysen (1 - 3%)

Thalassemia 8 major: anemie se projevuje uz v 1. roce Zivota, kostni deformity, osteoporéza, chronicka
hemolyza a ikterus, hepatosplenomegalie, srdecni insuficience, infekéni ataky, riziko pretiZzeni Zelezem
(transfuze), thromboembolické komplikace.

Diagnostika
Anemie Mikrocytarni, hypochromni, terCovité erytrocyty, polychromazie
KD Hyperplazie erytropoezy
Retikulocyty | < 1%
HbF 11 (10 - 100%)
HbA2 1(5-7%)
Dalsi DNA analyza, analyza syntézy globinovych gent

Thalassemia a: variabilni projevy onemocnéni, pouze ¢ast pacientl byva postiZzena tézce, povétsinou mikro-
cytarni anemie, hepatosplenomegalie, ikterus.

* HbH nemoc: pfitomen pouze jediny gen pro a globin, Hgb 70 - 100 g/, ¥\ MCV, retikulocyty 5 - 10%,
prikaz elektroforézou.

* Hb Bart nemoc: geny pro a globin zcela chybi, Hydrops fetalis.
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Diferencialni diagnéza

- anemie z nedostatku Zeleza, dal3i hemoglobinopatie.

Lécba

U mirnych forem dochazi ke zhorSeni vlivem nutri¢nich deficitd, v téhotenstvi — substituce folatu, deficitu
Fe.

U téZkych forem je nutny chronicky transfuzni program, chelatacni lécba, splenektomie (ta sniZuje potfebu
transfuzi), moznosti je alogenni transplantace KD, reaktivace HbF pomoci Hydroxyurey, 5-azacytidinu.
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