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Kongenitalna leukémia bez Downovho syndromu

Congenital leukemia without Down syndrome
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Kongenitalne leukémie su akutne leukémie, ktoré sa obja-
via ihned po narodeni, alebo v novorodeneckom obdobi
Zivota. Spojitost kongenitalnych leukémii a Downovho syn-
drému je dobre zndma uZ viac ako 50 rokov. V literature
bolo doteraz popisanych 75 pripadov kongenitalnych leuké-
mii, kde bola trizémia 21, alebo mozaika trizémie 21 chro-
mozému dokézana len v blastoch. Nami popisovany pripad
kongenitalnej leukémie, pri ktorom by nebola v blastoch
dokézana trizémia 21 chromézomu, nebol podla nasich zis-
teni doteraz publikovany.

V roku 2014 k ndm bola pre tonizacie maternice odoslana
28 ro¢né pacientka (primigravida), ktora bola v prebiehaju-
com 36 tyzdni tehotnosti. Rodinnd anamnéza tehotnej bola
bezvyznamna. Neuzivala v ¢ase otehotnenia, ale ani poc¢as
tehotenstva, Ziadne lieky. Kontakt s teratogénnymi, alebo
mutagénnymi latkami zamietla. Prvotrimestralny screening
bol u pacientky negativny na trizémiu 21, 13 i 18 chromo-
zbmu. Serologické vySetrenia TORCH, HIV, TPHA, RRR
boli negativne v 12. aj 35. tyzdni tehotnosti. VySetrenie an-
tierytrocytarnych protiladtok bolo negativne v 12., 20. i 30.
tyZdni tehotnosti. Morfologické ultrazvukové vySetrenie
plodu v 20. tyZdni tehotnosti nepreukéazalo Ziadne odchylky
v morfolégii plodu. Fetalny ultrazvukovy screening plodu
v 30. tyzdni tehotnosti vykazoval normaéalnu biometriu
plodu, ako aj fyziologické prietokové parametre pri Dopple-
rovskom vySetrovan( cirkulacie v arteria umbilicalis. V rémci
fetédlneho ultrazvukového monitoringu plodu v 34. tyzdni
tehotnosti, ktory si pacientka vyZiadala, sme nezazname-
nali Ziadne patologické echonélezy (morfoldgia plodu
v norme, normohydramnion, hmotnost plodu 2750 gra-
mov, Doppler arteria umbilicalis v norme). V 35+1 tyZdni

tehotnosti udéavala pacientka tonizacie maternice. Vzhla-
dom k tomu vykonavame i ultrazvukové vySetrenie plodu,
pri ktorom zistujeme mierny polyhydramnion (AF| 26) a mi-
ernu hypoechogénnu hepatosplenomegaliu. Vzhladom
k tymto nalezom vykonédvame opakované ultrazvukové vy-
Setrenie plodu v 35+4 tyZdni tehotnosti, pricom zistujeme
tazky polyhydramnion (AFI 35), hepatosplenomegaliu taz-
kého stupnia, perikardialny vypotok a pocinajuci hydrops
plodu. V ramci diferenciélnej diagnostickej rozvahy sme
vzhladom na hepatosplenomegéliu, poukazujicu na extra-
medularnu hematopoézu, rychlo vznikajuci polyhydram-
nion, ktory vznikol nasledkom utlaku Zaludka a ¢riev velkou
pederiou a z toho ddvodu nemohol plod prehitat plodovu
vodu, mysleli aj na maligne ochorenie kostnej drene. Vzhla-
dom k tymto nalezom a subjektivnym tazkostiam pacientky,
ktoré vyplyvali z distenzie maternice polyhydramniom sme
sa rozhodli ukon¢it tehotnost cisarskym rezom. Pérod sme
po predoperacnej priprave vykonali v 35+6 tyzdni tehot-
nosti. Novorodenec Zenského pohlavia (3150 gramov/51
centimetrov) s Apgarovej skére 5/8 si okamZite po porode
vyZadoval respira¢nu podporu umelou pficnou ventilaciou.
V krvnom obraze po pbérode zistend leukocytéza
(159x10%I1). Novorodenec na prvy den po pbérode podro-
beny punkcii kostnej drene s vysledkom — 20 % blastov,
CD 117+, mutéacia v exéne 2 GATA 1 génu, ¢o zodpoveda
kongenitalnej tranzientnej leukémii. Karyotypizacia ani opa-
kovane nedokézala trizomiu, alebo mozaiku trizémie 21
chromozdému. Dieta dostalo tri cykly nizkodavkovej chemo-
terapie cytarabinom. Toho ¢asu je 5 mesacné dieta v remi-
sii, pricom je ochorenie sledované pomocou GATA 1
mutacie v periférnej krvi.



