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Def: Def: boalaboala ereditaraereditara caracterizatacaracterizata prinprin::
-- anemieanemie
-- ictericter intermitentintermitent
-- splenomegaliesplenomegalie
-- responsivaresponsiva la la splenectomiesplenectomie

PatognomonicPatognomonic:: microsferocitulmicrosferocitul, , determinatdeterminat de de pierdereapierderea
suprafeteisuprafetei membranaremembranare sisi caracterizatcaracterizat printrprintr--oo fragilitatefragilitate
osmoticaosmotica anormalaanormala in vitroin vitro

PrevalentaPrevalenta sisi geneticagenetica: : ceacea maimai comunacomuna forma de forma de 
anemieanemie hemoliticahemolitica ereditaraereditara
-- transmiteretransmitere autozomalautozomal dominant (80% din dominant (80% din cazuricazuri), ), restulrestul
autozomalautozomal recesivrecesiv sausau mutatiemutatie spontanaspontana



PatogenezaPatogeneza::

-- hemolizahemoliza= = rezultatulrezultatul interactiuniiinteractiunii intreintre o o splinasplina normalanormala sisi
un deficit un deficit proteicproteic membranarmembranar cece determinadetermina aparitiaaparitia unorunor
hematiihematii anormaleanormale

-- defectedefecte membranaremembranare: 1.  : 1.  gradulgradul deficituluideficitului spectrineispectrinei
corelatcorelat cu: cu: gradulgradul sferocitozeisferocitozei, , gradulgradul de de anormalitateanormalitate la la 
testultestul de de fragilitatefragilitate osmoticaosmotica sisi severitateaseveritatea hemolizeihemolizei

2. 2. deficituldeficitul combinatcombinat al al spectrineispectrinei
cu al cu al ankirineiankirinei

3. 3. deficientadeficienta proteineiproteinei 33
4. 4. deficientadeficienta proteineiproteinei 4.24.2



CLASIFICAREA CLINICA A SFEROCITOZEI CLASIFICAREA CLINICA A SFEROCITOZEI 
EREDITARE:EREDITARE:
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ANORMALITATILE HEMATIILOR:ANORMALITATILE HEMATIILOR:

-- PierdereaPierderea suprafeteisuprafetei membranaremembranare-- caracteristicacaracteristica
esentialaesentiala a a sferocitozeisferocitozei ereditareereditare sisi incepeincepe in in stadiulstadiul de de 
dezvoltaredezvoltare reticulocitarareticulocitara al al hematiilorhematiilor ((capacitateacapacitatea de de 
deformaredeformare a a sferocitelorsferocitelor < a < a hematiilorhematiilor normalenormale))

-- ScadereaScaderea cu 15cu 15--20% a 20% a continutuluicontinutului de de fosfolipidefosfolipide sisi
colesterolcolesterol in in membranamembrana sferocitelorsferocitelor ((citoscheletulcitoscheletul
deficitardeficitar in in spectrinaspectrina esteeste inapt inapt sasa asigureasigure suportulsuportul
adecvatadecvat pentrupentru lipidelelipidele membranaremembranare))

-- LimitareaLimitarea abilitatiiabilitatii de a de a traversatraversa fenestratiilefenestratiile din din 
sinusurilesinusurile venoasevenoase ale ale splineisplinei





CARACTERISTICI CLINICE:CARACTERISTICI CLINICE:

-- triadatriada dgdg: : anemieanemie + + ictericter + + splenomegaliesplenomegalie
-- simptomelesimptomele sisi semnelesemnele depinddepind de de varstavarsta de debut de debut sisi

severitateaseveritatea boliibolii
-- anemia: anemia: -- usoarausoara, , moderatamoderata, , rarrar severasevera sausau absentaabsenta
-- icterulicterul: : -- maimai pronuntatpronuntat la la nounou nascutnascut (30(30--50% din 50% din 
adultiiadultii cu cu sferocitozasferocitoza ereditaraereditara au un au un istoricistoric de de ictericter in in 
timpultimpul primeiprimei saptamanisaptamani de de viataviata))

-- intermitentintermitent, , apareapare in in conditiiconditii de de obosealaoboseala, , 
expunereexpunere la frig, la frig, stresstres emotional emotional sausau graviditategraviditate; la ; la copiicopii
in in cazulcazul unorunor infectiiinfectii viralevirale nespecificenespecifice
-- splenomegaliasplenomegalia: : in >75% din in >75% din cazuricazuri ((nunu existaexista corelatiecorelatie
intreintre dimensiuneadimensiunea splineisplinei sisi severitateaseveritatea boliibolii))



FORME CLINICE DE BOALA: FORME CLINICE DE BOALA: 

-- Forma Forma moderatamoderata de de boalaboala: : -- 6060--75% 75% cazuricazuri
-- anemieanemie usoarausoara--moderatamoderata, , 

splenomegaliesplenomegalie moderatamoderata, , ictericter intermitentintermitent

-- Forma Forma usoarausoara de de boalaboala: : -- 2020--30% 30% cazuricazuri
-- anemieanemie absentaabsenta, , 

splenomegaliesplenomegalie minima minima sausau absentaabsenta
-- pacientipacienti asimptomaticiasimptomatici, dg , dg 

tardivtardiv

-- Forma Forma severasevera de de boalaboala: : -- 5% 5% cazuricazuri
-- anemieanemie hemoliticahemolitica severasevera, , 

nevoianevoia de de transfuziitransfuzii sanguine sanguine sisi raspunsulraspunsul incompletincomplet la la 
splenectomiesplenectomie



COMPLICATII: COMPLICATII: 

1.1. AgravareaAgravarea anemieianemiei: : -- precedateprecedate de o stare de o stare febrilafebrila
-- hemolizahemoliza crescutacrescuta ((HbHb↓↓, , reticulocitereticulocite↑↑, , 

BrbBrb↑↑) ) 
-- puseupuseu anemic anemic hipoplastichipoplastic determinatdeterminat

de o de o infectieinfectie cu cu parvovirusuriparvovirusuri ((HbHb↓↓ rapid, rapid, reticulocitereticulocite↓↓))

2.2. FormareaFormarea de calculi de calculi biliaribiliari ((pigmentaripigmentari): 40): 40--80% din 80% din adultiadulti
3.3. HeteropiaHeteropia maduveimaduvei osoaseosoase in in pelvisulpelvisul renal renal sausau dede--a a lungullungul

coloaneicoloanei vertebralevertebrale (dg (dg diferentialdiferential cu cu tumoriletumorile malignemaligne))
4.4. HemosiderozaHemosideroza sisi multiple multiple anomaliianomalii endocrine determinate de endocrine determinate de 

crestereacresterea sideremieisideremiei postpost--transfuzionaletransfuzionale
5.5. MieloameMieloame multiplemultiple
6.6. UlceratiiUlceratii cronicecronice la la nivelulnivelul picioarelorpicioarelor



EXPLORARI PARACLINICE:EXPLORARI PARACLINICE:

-- AnemieAnemie minima minima sausau absentaabsenta

-- ReticulocitozaReticulocitoza (5(5--20%)20%)

-- ↑↑CHEM (>35CHEM (>35--36% 36% datdat deshidratariideshidratarii celularecelulare))

-- SferociteSferocite pepe frotiulfrotiul perifericperiferic, grade , grade variatevariate de de policromatofiliepolicromatofilie
sisi anizocitozaanizocitoza, , rarrar acantociteacantocite

-- BrbBrb↑↑

-- Test de Test de fragilitatefragilitate osmoticaosmotica anormalanormal

-- MaduvaMaduva osoasaosoasa: : hiperplaziehiperplazie eritroidaeritroida ((normoblastiinormoblastii=25=25--60% 60% 
din din celulelecelulele nucleate)nucleate)



TESTUL DE FRAGILITATE OSMOTICA:TESTUL DE FRAGILITATE OSMOTICA:

-- hematiilehematiile-- osmometreosmometre candcand suntsunt suspendatesuspendate in in solutiisolutii
saline de saline de diferitediferite concentratiiconcentratii ((fragilitateafragilitatea osmoticaosmotica--
masuramasura a a sferocitatiisferocitatii lorlor))

-- hemolizahemoliza e e determinatadeterminata prinprin masurareamasurarea fractiuniifractiunii de de HbHb
totalatotala eliberataeliberata din din eritrociteleeritrocitele hemolizatehemolizate in in mediulmediul
extracelularextracelular la o la o concentratieconcentratie salinasalina progresivprogresiv diluatadiluata

-- se se realizeazarealizeaza prinprin incubareaincubarea hematiilorhematiilor 1818--24h in 24h in conditiiconditii
sterile la 37sterile la 37°°C (C (procesproces accelerataccelerat in in cazulcazul sferocitelorsferocitelor))

STUDIUL PROTEINELOR MEMBRANARE:STUDIUL PROTEINELOR MEMBRANARE:
-- nunu se se folosestefoloseste de de rutinarutina, , doardoar in in laboratoarelelaboratoarele de de 

cercetarecercetare



DIAGNOSTIC:DIAGNOSTIC:

-- IstoricIstoric familial de familial de splenectomiesplenectomie sausau colecistectomiecolecistectomie
inainteinainte de 40 de 40 aniani

-- SemneSemne sisi simptomesimptome asociateasociate cu cu staristari hemoliticehemolitice cronicecronice
((paloarepaloare, , ictericter intermitentintermitent, , splenomegaliesplenomegalie))

-- ParaclinicParaclinic: : anemieanemie minima minima sausau absentaabsenta, , reticulocitozareticulocitoza, , 
CHEMCHEM↑↑, VEM N in , VEM N in ciudaciuda prezenteiprezentei reticulocitozeireticulocitozei, , 
sferocitesferocite pepe frotiufrotiu perifericperiferic, , BrbBrb ↑↑ sisi crestereacresterea fragilitatiifragilitatii
osmoticeosmotice +/+/-- boalaboala hemoliticahemolitica imunaimuna, G6PDH , G6PDH ↓↓



TRATAMENT:TRATAMENT:

EtapeleEtapele tratamentuluitratamentului::

1. 1. tratamenttratament suportivsuportiv presplenectomiepresplenectomie
2.  2.  splenectomiasplenectomia sisi rolulrolul eiei
3. 3. tratamentultratamentul complicatiilorcomplicatiilor postpost--splenectomiesplenectomie

-- NouNou nascutiinascutii cu cu ictericter sever sever →→ fototerapiefototerapie sausau exanguinotransfuzieexanguinotransfuzie

-- CrizeCrize anemiceanemice aplasticeaplastice →→ transfuziitransfuzii de de masamasa eritrocitaraeritrocitara, , aportaport de de 
acid folic (1mg/zi)acid folic (1mg/zi)

-- CrizeCrize hemoliticehemolitice →→ splenectomiesplenectomie (in (in cazulcazul pacientilorpacientilor cu cu crizecrize
hemoliticehemolitice frecventefrecvente care care necesitanecesita transfuziitransfuzii repetaterepetate sausau al al copiilorcopiilor
cu deficit de cu deficit de cresterecrestere asociarasociar sferocitozeisferocitozei))

-- FolosireaFolosirea de de antiagreganteantiagregante plachetareplachetare



3. 3. TratamentulTratamentul complicatiilorcomplicatiilor postpost--splenectomiesplenectomie::

-- Sepsis Sepsis postsplenectomiepostsplenectomie cauzatcauzat de Streptococcus de Streptococcus 
pneumoniaepneumoniae (in special in (in special in cazulcazul copiilorcopiilor<4ani)<4ani)

! ! FolosireaFolosirea vaccinuluivaccinului antipneumococicantipneumococic in in cazulcazul tuturortuturor
pacientilorpacientilor splenectomizatisplenectomizati

! ! FolosireaFolosirea profilacticaprofilactica a a antibioticelorantibioticelor controversatacontroversata
(eventual PENICILINA 125(eventual PENICILINA 125--250mgx2/zi; 250mgx2/zi; cefalosporinecefalosporine
pentrupentru splenectomizatisplenectomizati cu T>38,5cu T>38,5°°C; VANCOMICINA C; VANCOMICINA 
pentrupentru pacientiipacientii splenectomizatisplenectomizati cu cu rezistentarezistenta multiplamultipla la la 
antibioticeantibiotice))

-- ComplicatiiComplicatii datoratedatorate prezenteiprezentei calculilorcalculilor in in cazulcazul evitariievitarii
colecistectomieicolecistectomiei (!! NU se (!! NU se vava realizarealiza colecistectomiacolecistectomia
profilacticaprofilactica in in cazulcazul pacientilorpacientilor farafara calculi calculi biliaribiliari))




