=% UHKT

Ustav hematologie a krevni transfize: Oddéleni proteomiky + Laboratof diagnostiky anémii

Analyza protein 0 erythrocytarniho cytoskeletu u nemocnych s d édi ¢énou sférocytdzou

Dédi¢na sférocytdza je zplsobena mutaci v nékterém z proteind tvoficich cytoskelet
Cervenych krvinek, ktery zajistuje jejich spravny tvar a pruZznost. Nedostatecna exprese nebo
chybna funkce cytoskeletalnich proteinu je pfi¢inou zmény bikonkavniho tvaru krvinek a
snizeni jejich osmotické rezistence. ZvySena hemolyza a pfed€asné odstrafiovani
erythrocytu z krevniho obéhu slezinou pak ¢asto vedou k anémii. V klinické praxi k
diagnostice dédi¢né sférocytozy obvykle staci rodinnd anamnéza, odpovidajici hodnoty
krevniho obrazu a pozitivni nalez laboratornich testud, které méfi osmotickou rezistenci za
raznych podminek. Zadny z téchto testd oviem neni specificky pro dédiénou sférocytézu a u
netypickych pfipadi se doporucuje provést analyzu proteinu erythrocytarniho cytoskeletu
pomoci gelové elektroforézy. Detailni ur€eni pfic¢iny anémie je potfebné pro diferencialni
diagnostiku a zejména diagnostiku dédi¢né sférocytozy v prenatélnim a neonatalnim obdobi,
kdy jsou b&zné testy nepouzitelné. V Ceské republice zatim specializované vySetfeni k
dispozici neni a v sou¢asné dobé je zavadéno v UHKT v ramci Centra pro vzacné choroby
Cervené krevni fady. Sou€asné s nim jsme zavedli barveni erythrocytd pomoci eosin-5-
maleimidu (tzv. EMA test) - jednoduchou, rychlou a relativhé specifickou screeningovou
metodu pro dédiénou sférocytdzu vyuzivajici pratokové cytometrie.
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