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Zavazné hemoglobinopatie, hlavne kosacikova anémia a talasémia major, su zriedkavé genetické choroby krvi, s ktorymi sa kazdy
rok rodi vo svete viac ako 300 000 novorodencov. Endemické oblasti pre vyskyt tychto choréb su oblast Stredozemného mora, Afrika
a Azia. Aviak v sucasnosti sa vdaka prilivu emigrantov z tychto krajin stale viac vyskytuju aj v Eurépe. Svetova zdravotnicka organizacia
a Eurépska siet pre zriedkavé a vrodené anémie (ENERCA) upozoriiuju na nutnost cielenych a rozsiahlych zdravotnickych opatreni v eu-
répskych krajinach. Pre kosacikovu anémiu je typicka chronicka hemolytickd anémia, ale najvaznejsie prejavy su vazookluzivne krizy
s obliteraciou splanchnickych a mozgovych ciev. Laboratérne testy na diagnostiku hemoglobinu st aktudlne uz aj u nés.
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Vascular aspects of the hemoglobinopathy S

Major haemoglobinopathies, mainly sickle cell disease and thalassaemia major are rare genetic blood disorders that affect more than
300,000 newborns every year worldwide. These disorders are endemic in the Mediterranean, Africa and Asion regions. Due to emigra-
tion from these countries they are currently the most rare diseases of genetic origin in Europe. The WHO and European Network for rare
and congenital anaemias (ENERCA) draw attention to the targeted and comprehensive policy measures in all European countries. For
sickle cell disease is typical chronic hemolytic anaemia but the most serious clinical symptoms are vaso-occlusive crisis in splanchnic and

cerebral blood vessels. Labor tests for the diagnostic of the haemoglobin S are already actual in our country, too.
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Prvé spravy o kosacikovej anémii pridli za-
Ciatkom 20-teho storocia z USA (Herrick 1910;
Emmel 1917, Hahn a Gillespie 1927). Autori prac
si vsimli, ze kosacikovanie erytrocytov sa obja-
vovalo v hemolyzéte pacientovej krvi, ked bol
vystaveny nedostatku O, a tvar erytrocytov sa
vratil do konkdvneho tvaru znova po dodani
O,. Délezity objav bol tiez v roku 1946, ked Beet
zistil, Ze v kosacikovych erytrocytoch sa vysky-
tovalo menej mikroorganizmov Plasmodium fal-
ciparum nez v zdravych erytrocytoch. To viedlo
k domnienke, ze kosacikovanie erytrocytov ma
ochranny vplyv proti uvedenému parazitu (1).
Napokon roku 1949 Pauling zistil, Ze hemoglobin
S (HbS) v elektroforéze hemoglobinu (ELFO Hb)
ma inu pohyblivost ako hemoglobin A. Neskér
sa dokazalo, ze hemoglobin S vznikd vymenou
jedinej aminokyseliny v jeho beta-globinovom
retazci a ze existuje heterozygotna forma choro-
by (heterozygot sickle trait, Hb S) a homozygot-
na forma, kosacikova anémia (Hb SS).

Fenomén koséacikovania erytrocytov sa
medzitym zistil pri viacerych poruchéch he-
moglobinu. Preto vznikol termin ,kosacikové
choroby” (sickle cell diseases), ktory sa dnes
pouziva pre skupinu hemoglobinopatif s uve-
denou anomaliou tvaru erytrocytov. Ide hlavne
0 homozygotnu kombinaciu Hb SS alebo Hb
S v kombindcii s inym mutovanym beta-globi-
novym retazcom — hemoglobin SC (kombinacia
s hemoglobinom C) alebo hemoglobin S-beta-
talasémia (kombindcia s beta-talasémiou).

Hemoglobinopatia S

Incidencia. Najvyssi vyskyt choroby je v Afrike,
kde sa hemoglobin S vyskytuje u 20 — 40 % oby-
vatelstva, u Afroameri¢anov je to priblizne 12 %.
Homozygotna forma hemoglobinu SS sa u tejto
etnickej skupiny v USA objavuje 1: 375 pérodov.
Okrem Afriky sa mutacie hemoglobinu S naché-
dzaju na blizkom a strednom Vychode, v Indii,
okolo Stredozemného mora (2, 3), ale aj v karibskej
oblasti, v Strednej a Juznej Amerike (4).

Etioldgia a patofyzioldgia. Mutacia pre he-
moglobin S vznikd na drovni DNA pre beta-re-
tazec na kratkom ramene 11. chromozému, kde
nastava vymena baz GAG - > GTG. Tato mutdcia
sposobi v beta-globinovom retazci zmenu na
6. pozicii — kyselina glutamova sa vymeni za valin
(alfa2beta2 ®9vva) Tato jednoduchd vymena ma
zavazné nasledky. KedZze kyselina glutamova je
poldrna hydrofilnd a mé negativny elektricky
naboj, zatial ¢o valin je nepoladrmy hydrofébny
a ma pozitivny naboj, zmenf sa struktira he-
moglobinovej molekuly (5, 6, 7). Hemoglobin
sa stava citlivy na nedostatok O,. Ked je hemo-
globin S oxygenovany, ostava v solubilnej for-
me podobne ako hemoglobin A a erytrocyt si
udrzuje svoj bikonkavny tvar. Pri deoxygendacii
sa vdak hemoglobin S stdva menej solubilny,
tvori z hemoglobinu mikrotubuldrne retazce
v helickej strukture a polyméry, tvar erytro-
cytu sa predlZuje a vytvara kosaciky. U homo-
zygotov sa tento proces zacina, uz ked klesa
hodnota saturacie hemoglobinu kyslikom pod
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85 %, u heterozygotov aZ pri poklese pod 40
percent. Navyse, pri poklese tlaku O, je znizené
aj pH a zvysuje sa obsah 2, 3 difosfoglyceratu
v erytrocyte. V pripade spomaleného toku krvi
sa predlzuje faza deoxygenacie. Nizke pH mik-
roprostredia znizuje afinitu hemoglobinu ku O,,
¢o dalej napomaha kosacikovaniu erytrocytov.
Napokon doéjde k okluzii kapilar a arteriol s in-
farktami v okolitom tkanive.

Vznik vazooklUzie ukazuje schéma 1.

Kosécikovanie erytrocytov sa deje v dvoch
forméch: reverzibilnej a ireverzibilnej (8).

Reverzibilna forma podlieha uvedenej zme-
ne tvaru pocas oxygendacie a deoxygenacie. Vo
faze oxygenécie pri normalnych reologickych
pomeroch vycestuju erytrocyty do kapildry,
kde sa pri poklese pO, zmenf konkavny tvar na
kosacikovy a dojde k okluzii cievy.

Ireverzibilna forma je stav, ked sa uz erytro-
cyty nedokdzu vratit do normalneho tvaru a tr-
vale ostdvaju v kosacikovej forme nezavisle od
obsahu O, alebo polymerizacie hemoglobinu.
Takéto bunky su hned rozpoznané v slezine, kde
sa zachytia a degraduju. Odstranenim z cirku-
lacie sa znemoznfich vstup do mikrocirkuldcie,
a tym aj okluzia kapilar.

V procese kosacikovania erytrocytov zohra-
vaju ulohu este dalsie faktory. Polymerizovany
hemoglobin S aktivuje membranové kanaly na-
zvané P

sickle,

ktoré su v normalnych erytrocytoch
uzavreté. Membranové kanaly sa otvaraju, ked
tlak O, klesne pod 50 mm Hg. Ich otvorenie
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umozni vstup Ca?* do bunky, ¢im sa aktivuju
dalSie, tzv. Gardosove kanaly. Tie naopak umoz-
Auju vystup K von z bunky spolu s vystupom
Clriontu, aby sa udrzala rovnovaha v elektrickych
nabojoch (9). Vycerpdva sa energeticka rezerva
adenozintrifosfatu. Z bunky vystupuje aj H,0, na-
stdva dehydratécia, zvysuje sa koncentrécia he-
moglobinu S a jeho polymerizécia. Vysvetlenie
pre aktivaciu membranovych kanalov je prav-
depodobne poskodenie viastnej membrany.

Zmeny postihuju cely rad erytrocytovych
enzymov, zvysuje sa mnozstvo volnych kysliko-
vych radikalov a oxiduju sa — SH skupiny. Lipidova
dvojvrstva sa oddeluje od skeletu membrany,
vznikd autooxidacia membrany, pricom sa na fu
viazu imunoglobuliny. Fosfatidylserin, normélne
pritomny na vnutornej strane membrany, sa
dostédva na vonkajsiu stranu a aktivuje koagu-
lacny systém.

Rozsah zmien je individualny, zavisi od ge-
netickych mutdcif, ale aj od vonkajsich okolnosti.
Z vonkajsich faktorov, ktoré vplyvaju na kosaci-
kovanie erytrocty su: pokles tlaku O,, stéza krvi
v cievach, acidoza, dehydratacia, krvny prietok
v mikrocirkul&cii, infekcie a chlad.

Heterozygotny stav pre Hb S
(Sickle cell trait)

Ide 0 asymptomatickd formu choroby. Jej
vyznam spociva v tom, ze ochraruje svojich no-
sitelov pred smrtelnou formou maldrie vyvolanu
prvokom Plasmodium falciparum.

Klinické prejavy. Aj ked sa navonok za bez-
nych okolnosti choroba neprejavuje, v urcitych
vyhranenych situdcidch sa moéze objavit kosé-
Cikovanie erytrocytov, napriklad pri hortcke,
hypoxii (pri dlhych cestach lietadlom), pri ho-
rolezeckych vykonoch, namahavom cvicenf
alebo pri niektorych anestetickych postupoch
(10). Nasledkom okluzie drobnych ciev vznikaju
infarkty v roznych orgdnoch tela, priapizmus ¢i
avaskuldrna nekrdza kosti. Stav mézu kompliko-
vat sprievodna dehydratdcia a aciddza. Zvlast su
postihnuté oblicky, kde je aj za normalnych okol-
nosti nizsi tlak kyslika. Prejavuje sa to ob¢asnou
hematuriou, poruchou koncentracie mocu az
nekrézou papily oblicky. Tiez u gravidnych Zien
s heterozygozitou pre hemoglobin S sa objavuje
bakteritria aZ pyelonefritida.

Aj ked zmienené stavy su zriedkavé, mézu
sa prekvapivo vyskytnut u inak asymptoma-
tického jedinca. V pripade, Ze obaja rodicia
dietata su heterozygoti pre hemoglobin S, ich
dieta mé 25-percentnu pravdepodobnost, Zze
sa U neho moze objavit kosacikovéa anémia
(homozygot SS).
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Schéma 1. Vzdjomnd interakcia réznych patofyziologickych mechanizmov podielajicich sa na

cievnej obstrukcii
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velmi zriedka sa nachddza mikrocytéza alebo
terCovité krvinky, pripadne krvinky s naznacene
predizenou pozdlznou osou. Heterozygoti pre
hemoglobin S by mali mat z genetického hladis-
ka 50 % hemoglobinu S a 50 % hemoglobinu A.
Vacsinou je viak pomer posunuty v prospech
normalneho hemoglobinu. Obcas je mozné
pozorovat mierne zvysenie hemoglobinu A2,
hemoglobin F je v norme (11, 12).

Doékaz na pritomnost hemoglobinu S sa ro-
bi pomocou ELFO hemoglobinu v alkalickom
prostredi, pripadne v pritomnosti dalsich pato-
logickych hemoglobinov aj pri kyslom pH na
citrdtovom agare. Daldie moznosti dékazu su
metddou vysokotlakovej kvapalinovej chroma-
tografie (HPLC) alebo izoelektrické fokusovanie
(13, 14). ZvIastnu pozornost si zasluzi vysetrenie
novorodeneckych vzoriek, kde prevldda este he-
moglobin F. Testy je vhodné robit najskér az po
6. mesiaci Zivota, ked sa hemoglobin F nahra-
dza dospelymi hemoglobinmi (vynimkou su
skriningové programy). Napokon, identifikacia
hemoglobinu S je moznd aj imunologickymi me-
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sekvencidm aminokyselin v hemoglobine S (8).

Na stanovenie diagnozy sickle cell trait sa viak
vyzaduje dbkaz aspon dvoma metddami (15).

Pri diferencidlnej diagnostike hemoglobinu
S je nutné vziat do uUvahy, Ze jeho hodnoty su
zniZené aj pri su¢asnom deficite Zeleza alebo pri
megaloblastovej anémii (6, 7, 16).

V oblastiach s vysokym vyskytom patolo-
gickych hemoglobinov nie je zriedkavostou
kombinacia hemoglobinu S s inymi mutéciami.
Ide napriklad o kombinéaciu s alfa-talasémiou,
s hemoglobinom H, s beta-talasémiou, delta-
-beta-talasémiou a Strukturdlnymi mutaciami
beta-globinového génu. Niektoré kombinacie
zlepSuju a iné zhorsuju priebeh ochorenia.
Okrem toho su mozné kombinacie aj s po-
ruchami erytrocytovej membrany, napriklad
s hereditarnou sférocytézou alebo s poruchami
erytrocytovych enzymov (15).

Kombinacie uvedenych portch sa dnes rata-
ju na stovky, pricom kazdad ma jedinecny klinicky
a laboratérny obraz zavisly od typu a zavaznosti
genetickych poruch (9, 17).



Obrdzok 1. Kosacikové erytrocyty, ojedinele
tercovité bunky

Kosacikova anémia (sickle cell
disease)

Klinické prejavy. Kosacikova anémia je ho-
mozygotna forma hemoglobinu S (Hb SS). Po
narodeni dieta chrani este fetdlny hemoglobin
F, ktory pretrvéva v prvych tyzdnoch Zivota (18,
19). Neskorsi vyvoj je viak nepredvidatelny a in-
dividudlny a je sprevadzany réznymi krizami.

Vazookluzivna kriza. Tento typ je naj¢astejsi.
Pri obstrukcii cievy zohrava Ulohu nielen kosaci-
kovanie erytrocytov, ale aj poskodenie endotely,
aktivacia plazmatickych faktorov, aktivita leuko-
cytov a trombocytov. Nastdva uzavretie cievy
s naslednou hypoxiou a infarktom. Pri lokalizacii
v splanchnickej oblasti vznikd obraz akutneho
brucha. Pri opakovanych infarktoch v slezine sa
uzatvoria cievy zdsobujuce slezinu a vznikne ,au-
tosplenektémia”. Najvaznejsia z vazookluzivnych
kriz je obstrukcia mozgovych ciev.

Aplastickd kriza. Vznika ¢asto po infekcii, ked

klesd produkcia krviniek v kostnej dreni, ¢o sa
ako prvé prejavi poklesom poctu retikulocytov.
Pricinou moéze byt nekréza drene z uvedenej
okluzie zésobnych ciev alebo aj vycerpanie za-
sob vitaminov pri hyperplastickej krvotvorbe.

Sekvestracnd kriza. Vznika z nédhleho nahro-
madenia krvi v slezine s prudkym poklesom
hemoglobinu v obehu. Stav kon¢i fatalne, ak
pacient nedostane okamzite transfuziu.

Hemolytickd kriza. Erytrocyty maju skratené
prezivanie. Ak sa nahle rozpadne vacsie mnoz-
stvo erytrocytov, prejavi sa to ozltnutim pacien-
ta, poklesom hodnét hemoglobinu a vzrastom
poctu retikulocytov, ako aj dalsimi nepriamymi
prejavmi hemolyzy (zvyseny bilirubin, spotrebo-
vany haptoglobin, zvysena LDH a pod,). Casto
su to prvé priznaky nastupujucej hemolytickej
krizy. Naopak, objavenie sa zvyseného poctu
jadrovych elementov v periférnej krvi nasledo-
vané retikulocytézou a trombocytdzou, méze
byt prvym signdlom zotavovania.

Vyvoj a rast deti je spomaleny, ako aj ndstup
puberty, dospeli sa nelidia od beZnej populdcie,
v klinickom obraze vsak maju rézne orgénové
zmeny.

Kostné deformity. Hyperpladzia kostnej dre-
ne sposobuje rozsirenie drenovych priestorov
a stencenie kortikalis, ktoré je najlepsie viditelné
na RTG snimke lebky. Na inych miestach méze
byt periostedlna reakcia a nepravidelnd oste-
oskleréza. U deti do 4 rokov sa po vystaventi
chladu objavuje bolestiva daktylitida — bolesti-
vy opuch chrbta rdk a noh, tzv. syndrom ,ruka
— noha”, ktory vedie k nekréze ¢lankov prstov
a metakarpalnych kosti. Méze vzniknut nekré-
za hlavice femuru z nedostato¢ného krvného
zasobenia. Casté su vredy na priehlavkovych
zhyboch. Nebezpecnd je infekcia nekrotického
tkaniva alebo embolizécia do pluc, pri ktorej
vznika typicky bolestivy syndréom na hrudniku
,Chest syndrome”.

Urogenitdlne komplikdcie. \V oblicke je zvlast
nepriaznivé prostredie pre patologické erytro-
cyty. Je tu hypoxémia, hyperosmolarita a acido-
za. Obstrukcie ciev mozu viest k infarktu v me-
dulla renalis. Opakované poskodenie obli¢ko-
vého tkaniva sposobf jeho deformaciu a stratu
funkcie s rozvojom akutnej alebo chronickej
obli¢kovej nedostato¢nosti. U mladych muzov
sa objavuje tazko ovplyvnitelny priapizmus.

Postihnutie pecene. Prejavuje sa hepatome-
géliou a ikterom. Pri pasdZi erytrocytov cez pece-
nove sinusy, kde je znizeny tlak O,, sa zachytéava
mnoho rigidnych kosacikovych erytrocytoy,
ktoré pohltia makrofagy. Az 50 % pacientov ma
7Itové kamene. Proces mdze viest k zlyhaniu
pecene. Pri opakovanych transfuziach stav kom-
plikuje pretazenie pecene Zelezom.

Kardiopulmondlne komplikdcie. Uvedené pa-
tofyziologické mechanizmy postihuju aj srdce
a plica, byva tachykardia z ischémie alebo pri
zvydenej teplote a anémii, krvny tlak je nizky.
Casté su plucne infarkty, ktoré mézu viest k sek-
vestracii erytrocytov a trombocytov a vznika
plicna hypertenzia. Tu zhorsuje aj inaktivacia
oxidu dusnatého (NO) reaktivnymi molekulami
kyslika a pritomnostou volného hemoglobinu
v plazme (20). Subor uvedenych priznakov sa
oznacuje ako ,acute chest syndrome”. Prejavuje
sa bolestami na hrudi s dychavi¢nostou, na RTG
snimke je obraz ,atypickej pneumonie”. Niekedy
je tazko rozlisit pneumaniu, embolizaciu alebo
infarkt v cievnom zasobenf rebier.

Ocné komplikdcie. Postihnutie ciev v oku vy-
ustuje do réznych zmien, ako su artério-vendéz-
ne aneuryzmy, neovaskularizacia, proliferativne
a neproliferativne procesy. Méze vzniknut kom-
presia orbity sprevadzand horuckou, cefaleou,
pruritom a dysfunkciou o¢ného nervu.

Mozgové komplikdcie. Nasledky su vzdy
vazne, objavuju sa ischemické alebo krvaca-
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vé mozgové prihody s réznou neurologickou
symptomatoldgiou.

Infekéné komplikdcie vznikaju pri celkovej
poruche imunity zo zlyhania funkcie sleziny, po-
ruche fagocytézy a komplementového systému.
Ako infekené agens sa uplatriuju pneumokoky,
mykoplazmy, stafylokoky, salmonely, parvovirus
19 a dalSie.

Gravidita je rizikovym stavom, bez preventiv-
nych opatrenf je sprevadzand vysokou Umrtnos-
tou dietata aj rodicky. Ohrozuju ju rézne infarkty
nielen zo samotnej choroby, ale aj z hyperkoagu-
la¢ného stavu v gravidite. Objavuju sa krvacania
pred a po pdrode, su Casté potraty, pred¢asné
pdrody, pérod mftveho plodu z cievnych uzé-
verov placenty a dalie komplikécie (21).

Laboratdrne prejavy. Pri kosacikovej anémii je
pritomna chronickd normocytova normochrém-
na hemolytickd anémia. Charakteristickym mor-
fologickym prejavom je kosacikovy tvar erytro-
cytu (obrdzok 1), podla ktorého choroba dostala
svoje meno. Okrem toho sa v krvnom néatere
vyskytuje poikilocytdza a anizocytdza, jadrové
bunky, ale aj sférocyty, bazofilné bodkovanie,
Howellove-Jollyho telieska a polychromazia.
Pocet retikulocytov je vysoky, dosahuje 10 — 20
percent. Hodnota MCV je v norme. Byva lahka
leukocytdza s neutrofiliou a trombocytdza. Dalej
su pritomné nepriame prejavy hemolyzy (zvyse-
ny nepriamy bilirubin, spotrebovany haptoglo-
bin). Byva zvyseny ajimunoglobulin A.V kostnej
dreni je erytroidnd hyperplazia.

Niekedy sa objavuje megaloblastové anémia
z deficitu kyseliny listovej. Pripisuje sa nedostat-
ku privodu folatov v strave pri zvysenom obrate
erytropoézy. V minulosti sa predpokladalo, Ze
kyselina listova ma ochranny vplyv na postihnu-
té erytrocyty, novsimi studiami sa tento nazor
nepotvrdil.

Deficit enzymu glukdzo-6-fosfat dehyd-
rogenazy (G6PD) sa vyskytuje hlavne v starsej
populacii erytrocytov, mladé erytrocyty maju
G6PD v norme. Aviak v pripade aplastickych
kriz, ked' v cirkulacii pretrvavaju hlavne starsie
elementy chudobnejsie na G6PD, hemolyza sa
moze objavit skor. Koncentracia sérového eryt-
ropoetinu je nizsia, ako by sa oc¢akavalo podla
hodnét hemoglobinu.

Diagnostika. Jednoduchy dékaz kosécikova-
nia erytrocytov je mozné vykonat na podloznom
sklicku, ked'sa na nan kvapne kvapka vysetrovanej
krvi, prida sa redukujuca latka (2 % Na-disulfat)
a prikryje sa krycim sklickom, pripadne sa este
zaleje parafinom. Tym sa zamedzf erytrocytom
pristup O, a pod mikroskopom mézeme pozoro-
vat kosacikovanie erytrocytov (deoxygenacny test).
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Obrdzok 2. Test solubility hemoglobinu. Hemo-
lyzat vzorky hemoglobinu S vpravo je po vytvo-
reni precipitatov nepriehladny oproti vzorke

s normalnym priehladnym hemolyzatom vlavo

Dali orienta¢ny test je test solubility hemoglobinu.

Po pridani redukujuceho ¢inidla sa porovnava
hemolyzat normalnej krvi a krvi s hemoglobi-
nom S. Patologickd vzorka je nepriehladnd, kedze
sa v nej vytvorili precipitaty (obrdzok 2) (14, 22).
Existuju aj dalsie jednoduché orientacné testy na
diagnostiku hemoglobinu S (23).

Presné diagnostika sa vykonava vyssie uve-
denymi testami — ELFO hemoglobinu v alkalic-
kom, respektive kyslom prostredf (obrazok 3),
HPLC, izoelektrické fokusovanie alebo imuno-
logické metddy.

Pri kombindcii s dalsimi mutdciami hemo-
globinovych retazcov, hlavne v predilekénych
oblastiach, mézu vzniknut najréznejsie elek-
troforetické alebo HPLC obrazy. V extrémnych
situdcidch sa nevytvdra Ziadny normalny beta-
-globinovy retazec. Ulohu normalneho hemo-
globinu zastupuje hemoglobin F, ktory dosahuje
hodnoty nad 20 % a zmierriuje obraz ochorenia.
Je to pripad novorodencov, aviak u dospelych
treba odlisit aj stavy, ako su hereditrna perzis-
tencia fetdlneho hemoglobinu (HPFH).

Lie¢ba. Hlavnymi prioritami predlzujucimi
Zivot pacienta s kosacikovou anémiou su: no-
vorodenecky skrining, vakcindcia proti pneu-
mokokom, hepatitide B a tetanu, transplantacia
kostnej drene a lie¢ba hydroxyureou u dospe-
lych. Pacienti si vyzaduju trvallu preventivnu
starostlivost a spolupréacu lekara. Dalej sa ma-
ju vyhybat chladu a velkym vykyvom teploty
v okoli, infekcidm a prostrediu s nizsim tlakom
kyslika. Stale sa eSte poddva kyselina listova a pri
bolestiach analgetika.

Obrdzok 3. Na hornom obrazku sa hemoglobin S (sickle trait) prekryva s dalsimi patologickymi
hemoglobinmi D a G a hemoglobiny SC a SE s normalnym hemoglobinom A. OdliSenie od uvede-
nych hemoglobinov sa vykonava na citratovom agare pri kyslom pH, kde sa hemoglobin S oddeluje

(druhy stlpec zlava).
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Privzniku akutnej bolestivej vazookluzivnej
krizy je treba pacienta uloZit do tepla, rehydra-
tovat a podavat analgetika, pripadne aZ opia-
ty. Hemoterapiu treba ordinovat uvézlivo pre
moznu izoimunizéciu alebo prenos infekénych
zérodkov, ako aj pretazenie organizmu zelezom.
Navyse, po transfuzii méze dojst k hyperhemo-
lyze, ked sa rozpadavaju nielen vlastné, ale aj
transfundované krvinky.

Snahy o zabrdnenie kosdcikovania erytrocy-
tov presli tiez vyvojom, zo zndmejsich pokusov
treba spomenut podavanie 1atok na vytvorenie
methemoglobinu (tieto formy hemoglobinu
nepodliehaju kosacikovaniu), prenos kyslika mal
zabezpecovat zvysny HbA.V snahe zabranit de-
hydratécii erytrocytov sa poddval kotrimoxazol,
na zvysenie hodnét hemoglobinu F, 5-azacyti-
din (inhibuje metylaciu DNA) a hydroxycarba-
mide. Zo vsetkych lieciv sa najviac ujala liecba
hydroxyureou. Nielenze zvy3uje hodnoty hemo-
globinu F, ale zlepsuje aj reolégiu ciev, znizuje
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pocet leukocytov, redukuje zdpalové cytokiny,
zlepSuje kontakt medzi erytrocytmi a endoté-
liami, uvolfuje NO. VyuZiva sa aj antikoagulacna
liecba (6).

Liecba komplikdcii. Chirurgicky pristup si vy-
Zaduje odstranenie ZI¢ovych kamenov alebo
osetrovanie vredov dolnych koncatin. Anestéziu
pri vykone je potrebné vzdy dokladne zvazit.
Pred chirurgickymi vykonmi je treba transfuzia-
mi upravit stav hemoglobinu A, aby dosahoval
aspon 50 % celkového hemoglobinu, inak sa
hemoterapia ma aplikovat len pri Zivot zachra-
nujucich situaciach. Antikoncepcia a gravidita je
vzdy rizikova, vyzaduje si stéle sledovanie matky
a dietata (19).

Transplantdcia kostnej drene je jedind moz-
nost vyliecenia uvedenej choroby, rizikd su rov-
naké ako pri transplantécidch inych vrodenych
hematologickych stavov.

Prognéza. Dnes su k dispozicii rézne pre-
ventfvne programy v starostlivosti o pacientov



s nosi¢stvom génu pre hemoglobin S (18, 24, 25,
26, 27).Vdaka tomu sa doZivaju stredného veku.
TieZ prenatédlna diagnostika umozriuje parom
rozhodnut sa o ukonceni gravidity pri riziku na-
rodenia postihnutého dietata. Napriek vietkym
uvedenym patofyziologickym mechanizmom
urcité percento pacientov preziva dlhé roky bez
akychkolvek tazkosti (8).

Zdver. V Eurdpe sa venuje v poslednom ob-
dobi uvedenej problematike velkd pozornost
(28, 29, 30). Aj na Slovensku sa uz stretdvame
s pacientmi, vacsinou cudzincami, pripadne det-
mi zo mieSanych manzelstiev, ktori su nositelia
génu pre hemoglobin S. Okrem toho vysetrenie
na uvedenu hemoglobinopatiu vyzaduju napri-
klad v USA pred zamestnavanim nasich obc¢anov
v urcitych profesiach, respektive u Sportovcov,
ktorf s vystaveni vysokému telesnému zataze-
niu v extrémnych podmienkach (US National
Collegiate Athletic Association). Napokon, so
zvysujucou sa atraktivitou strednej Eurépy pre
emigrdciu sa v blizkej buducnosti mézeme cas-
tejSie stretdvat nielen s hemoglobinopatiami, ale
aj s inymi zriedkavymi chorobami netypickymi
pre nasu oblast.
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