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CAZ RAR DE LEUCEMIE
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SUMMARY

RARE CASE OF LEUKEMIA

Key words: haematological hereditary disease,paediatric leukemia.

JMML it’s a rare hereditary disease, but still represent’s a problem for early diagnosis, that is making serious challenges
for treatment and life hope for this patients. Ussualy these patients arrive too late to the haematologist or oncologist,
that’s why it’s absolutely necessary to know the criteria for early diagnosis.

Case report — 1 year old, male, with interesting associated findings that would potentially lead to delay in diagnosis or
misdiagnosis: anemic, infectious syndrome, and pronounced hepatosplenomegaly. Clinicians should always have high

index of suspicion for JMML in patients with these features.

PE3IOME

PEOKUN CITYYAN JIEMKEMUN

KnroueBbie crroBa: reMaToIornyeckoe HaC/I€aCTBEHHOEC 3360H6BaHI/Ie, I[eTCKI/If/l JIeMKO3.

FOBenmnpHbII MyeToMOHOLUTAPHBII etiko3 (FOMMII) - 9T0 penkoe HacmencTBEHHOe 3ab0IeBaHNe, HO OHO BCe ellje
HpefcTaB/sieT co60it mpobieMy A/Isl paHHe AUATHOCTUKY, KOTOPast CO3[aeT Cepbe3Hble MPEISTCTBI LA TedeHIs U
HaJIeXK/[bl HA KU3HD IS 9TUX MaleHToB. OOBIYHO 9TI MAIIMEHTHI IOCTYIAOT CIMIIKOM IIO3[JHO K [eMaTOJIOTy WK
OHKOJIOTY, TI09TOMY a6COIOTHO HEOOXOAMMO 3HATh KPUTEPUHU PAHHEl AMarHOCTUKIL.

Hpe3eHTaI_U/IH KIMHWYECKOro Cimydas — 1 TOM, MaZIb49NK, C MHTEPECHBIMI 0C06CHOCTI/I, KOTOpPbIE€ MOTEHLIMIA/IbBHO MOTYT
IIPMBECTU K 3aI€P>KKE B IIOCTAaHOBKE AMATHO3a U Hel'IpaBI/IJ'IbHOI‘/'I ONArHOCTUKE: aHEMUA, I/IH(beKI_II/IOHHI)H‘/'[ CMHAPOM "
BbIpa)KE€HHAA I€aTOCIIJIEHOMETa/InA. KTII/IHI/ILU/ICTI)I BCErmaa NOJI>)KHbI UMEThb BBICOKUI MHOEKC HOJIOSPGHI/II‘/'[ Ha OMMIJI

Y MIane€HTOB C 3TUMN 0COOEHHOCTAMI.

Cuvinte - cheie: patologie hematologicd ereditara, leucemie juvenila.

Introducere. Leucemia mielomonocitard juvenild
(JMML) este o boald cronicid malignd mieloproliferativa a
copilariei timpurii [2]. Organizatia Mondiala a Sinitatii
clasifica JMML in grupul tulburarilor mielodisplazice /
mieloproliferative datorate atat caracteristicilor mielo-
displazice cét si proliferative ale bolii [1].

Leucemia mielomonocitaré juvenild este o maladie rara,
care reprezintd 1,2 cazuri per milion copii pe an. Are o
predominanta masculind si este mai frecventa la copiii cu
varsta mai micd de 2 ani (varsta medie 20 de luni, dela 1
la 85 de luni) [3].

JMML este frecvent fatald, caracterizatd prin splenome-
galie, trombocitopenie, monocitozd periferica, hemoglo-
bina F crescuta si hipersensibilitate la factorul de stimulare
a coloniilor de macrofage granulocitare (GM-CSF). [4].

Material si metode: Pacientul Z., gen: masculin, vérsta:
1 an, fiind internat in sectia Hematologie si Pediatrie

Generala, IMSP IMsiC prezentind anemie pronuntatd
si sindrom infectios recidivant de aproximativ 8 luni.
Copilul a fost investigat clinic si paraclinic.

Rezultate: Pacientul se interneaza in sectia Hematologie
si Pediatrie Generald cu acuze la paliditate pronuntata a
tegumentelor si mucoaselor; poftd de mancare scazuti;
slabiciuni generale; infectii respiratorii frecvente, hepa-
tosplenomegalie. Din istoricul bolii: debut lent de la
varsta de aproximativ 2 luni, cind a prezentat anemie,
apoi la 4 luni a aparut hepatosplenomegalia cu evolutie
progresivd. Aproximativ o data pe luna copilul suporta
infectii respiratorii. Anterior copilul a fost internat in
sectia Dereglari metabolice si malnutritii, IMSP IMsiC
Clinica ,Em. Cotaga”, in cadrul cireia a fost consultat
si de medicul hematolog si s-a stabilit diagnosticul de
”Anemie hemoliticd ereditard? Microsferocitoza eredi-
tard Minkowski — Chauffard? Bronhopneumonie bila-
terald, evolutie acuti. Enterocolitd acutd nedeterminata.

102



BULETIN DE PERINATOLOGIE
2(83) » 2019

Deshidratare. Acidozd metabolicd. DSA tip “FOP” 3mm,
cu recomandarea de internare in sectia de Hematologie
si Pediatrie Generala, IMSP IMsiC. Anamneza eredoco-
laterala - copilul mai mare al familiei la fel prezinta sple-
nomegalie (din spusele mamei), care nu a fost investigat
pand acum.

Clinic, examenul obiectiv: tegumentele — palide, cu
nuantd de gri, curate. Ganglionii limfatici - cervicali
0,5 — 0,6 cm indolori, neaderenti la tesuturile adiacente.
Abdomenul - balonat, mérit in dimensiuni, la palpare,
ficatul +4,5 +5,0 cm de la rebord, splina +9,0 +10,0 cm de
la rebord, consistentd dura.

Fig. 1. Hepatosplenomegalie vadita.
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Analizele de laborator au evidentiat un sindrom anemic
pronuntat, leucocitoza, monocitoza si VSH accelerats,
precum si prezenta mielocitelor, metamielocitelor si a
celulelor blaste. La efectuarea analizei specifice - medu-
lograma, s-au determinat celule blaste — 12 %. Mieloci-
tele constituie — 28%, monocitele - 5%. Megacariocitele
si trombocitele sunt péstrate.

Hepatosplenomegalia s-a confirmat ecografic.

Copilul a fost transferat in clinica Institutului Oncologic,
sectia Oncohematologie pediatricdi pentru tratament
specializat.

Discutii

Maladie hematopoieticd agresiva, caracterizata prin
proliferare excesiva a celulelor din linia monocitara
si granulocitara cu un diagnostic extrem de dificil,
respectiv cu initierea tardiva a tratamentului, ceea ce si
face ca maladia s aibd un prognostic rezervat. Conform
literaturii de specialitate, este elaborat un algoritm de
diagnostic, ilustrat in tabelul 1.

Tabel 1. Criterii de diagnostic clinic si de laborator ale JMML

Categoria 1 (obligatoriu toate prezente)

Categoria 2 (cel putin un criteriu din
urmitoarele)

Categoria 3 (cel putin douai criterii
din urmitoarele)

1. Monocitoza >10%

2. Absenta rearanjarii BCR/ABL

3. <20% blasti in sangele periferic si
monocitozd

4. Splenomegalie

1. Mutatie somaticd PTPN11 sau KRAS
sau NRAS

2. Diagnostic clinic al mutatiei NF-1 sau al
germline NF1

3. Mutatie germinald a CBL sau pierderea
de heterozigozitate pentru CBL (cazuri
rare de anomalie de imbinare a CBL)

1. Anomalie clonala citogeneticd
excluzand monosomia 7

2. Leucocitele >10 000/pL

3. Cresterea HbF pentru varstd

4. Precursori mieloizi - mielemie

5. Hipersensibilitatea progenitorilor la
GM-CSF

4. Monosomia 7

INota: Abrevierile (NF-1, PTPN11, KRAS, NRAS, etc.) prezintd modificarile genelor responsabile si de proliferarea mielomonocitara.

La varsta frageda, sindromul anemic si infectios recidi-
vant poate fi usor interpretat gresit, deoarece sunt frec-
vent intalnite si se includ in alte patologii. Drept urmare
devine dificil de a stabili un diagnostic precoce si un
tratament pe masura specializat.

Concluzii:

Leucemia mielomonocitara juvenild (JMML) este o afec-
tiune hematopoietica unica, agresiva a copildriei / copila-
riei timpurii cauzata de proliferarea excesivé a celulelor
de linii monocitare §i granulocitare. [4].

Diagnosticul clinic fiind o circumstantd foarte dificil,
necesita interpretare minutioasa obiectiva si paraclinicid
specializata.

Confirmarea genetica constituie metoda cea mai precisa
de diagnostic, dar tehnic complicati si foarte costisitoare,
ceea ce scade din utilitatea ei.
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