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Streszczenie: Bia³aczka wrodzona jest rzadkim stanem chorobowym (4,7/1mln noworodków). Rozpozna-
wana jest bezpoœrednio po urodzeniu, b¹dŸ w pierwszym miesi¹cu ¿ycia. W obrazie klinicznym stwierdza-
na jest bladoœæ pow³ok, wybroczyny, nacieki grudkowe z komórek leukemicznych w skórze. Rozpoznanie
oparte jest na obrazie klinicznym oraz morfologicznej, cytochemicznej i immunologicznej ocenie komórek
szpiku kostnego i krwi obwodowej. Czêsto bia³aczce wrodzonej towarzysz¹ zaburzenia genetyczne.
Rokowanie w tej jednostce jest z³e, œmiertelnoœæ bardzo wysoka.
Prezentujemy 2 przypadki noworodków hospitalizowanych w naszym oddziale, u których rozpoznano bia³aczkê
wrodzon¹.
S³owa kluczowe: bia³aczka wrodzona, obraz kliniczny, noworodki

Abstract: Congenital leukaemia is a rare disease (4,7/1 mln newborns). It is diagnosed directly after delivery
or in the first month of live. Characterisctic features of congenital leukemia are: pallor, petechiae, purple
nodules containing leukemic cells. The diagnose is based on clinical condition and morphological, cytoche-
mical and immunological state of bone marrow and blood cells. Frequently congenital leukaemia is associa-
ted with genetic disorders. Prognosis is poor with high mortality.
We report 2 causes of newborns, who were cured in our unit, diagnosed as having congenital leukaemia.
Key words: cogenital leukaemia, clinical picture, newborns

Wstêp

Bia³aczka wrodzona jest rzadkim stanem chorobowym,
czêstoœæ wystêpowania oceniana jest jako 4,7 na 1mln ¿ywo
urodzonych noworodków (1). Rozpoznawana jest bezpo-
œrednio po urodzeniu b¹dŸ w pierwszym miesi¹cu ¿ycia, na
podstawie obecnoœci m³odych niedojrza³ych komórek we
krwi obwodowej, które naciekaj¹ narz¹dy hematopoezy
pozaszpikowej. Najczêstsz¹ demonstracj¹ kliniczn¹ zaraz
po urodzeniu jest nasilona skaza krwotoczna (1-4). Objawy
rozpoznawanej choroby w ci¹gu pierwszego miesi¹ca ¿ycia
s¹ pocz¹tkowo mniej charakterystyczne (gor¹czka, gorsze
³aknienie), po czym stan ogólny dramatycznie siê pogarsza.
W badaniu klinicznym stwierdzana jest bladoœæ pow³ok, licz-
ne wybroczyny, wylewy podskórne oraz nacieki grudkowe
i guzki jako wyraz nacieków leukemicznych w skórze (2-4).
W ró¿nicowaniu uwzglêdniæ nale¿y wrodzone i nabyte
uogólnione zaka¿enia oraz przemijaj¹cy zespó³ mieloproli-
feracyjny (transient myeloproliferative disorder, TMD) (2).
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Rozpoznanie oparte jest na obrazie klinicznym oraz mor-
fologicznej, cytochemicznej i immunologicznej ocenie ko-
mórek szpiku kostnego i krwi obwodowej (2, 5). Czêstoœæ
wystêpowania ostrej bia³aczki nielimfoblastycznej (ANLL) jest
wiêksza ni¿ ostrej bia³aczki limfoblastycznej (ALL) (64% do
21%) (2). W 75% przypadków stwierdzane s¹ zaburzenia
cytogenetyczne, z czego u 42% dzieci znajdowana jest trans-
lokacja 11q23 (2, 6). Nierzadko stwierdzane s¹ równie¿: triso-
mia 21, t (4;11), t (11;19), t (9;11), monosomia 7 (2). Rokowa-
nie w bia³aczce jest z³e, œmiertelnoœæ bardzo wysoka.

Przypadek 1

3-tygodniowy noworodek p³ci mêskiej (K.T. nr hist. chor.
8157/01) zosta³ przyjêty do Oddzia³u Intensywnej Terapii
i Patologii Noworodka ŒAM w Katowicach z podejrzeniem
posocznicy. Wywiad ci¹¿owo-porodowy nieobci¹¿ony.
Noworodek z CI, PI, urodzony si³ami natury o czasie, masa
cia³a 3290 g, Apgar 7/8/9 pkt.

PRACA KAZUISTYCZNA



144 PRZEGL¥D PEDIATRYCZNY 2004, VOL 34, NO 2

Sobol G. et al.

W wywiadzie od 2 dni gor¹czka, niechêæ do picia, po-
garszaj¹cy siê stan ogólny. Przyjêty w stanie ciê¿kim, stêka-
j¹cy, skóra blada z objawami wybroczynowymi na ca³ym
ciele. W¹troba i œledziona wystawa³y spod ³uku ¿ebrowego
na 3 cm.

W morfologii krwi obwodowej: niedokrwistoœæ (HGB 8,4
g/dl, HCT 24%), trombocytopenia (PLT 18,0 K/µl), hyperleu-
kocytoza (WBC 172,0 K/µl). W rozmazie bia³okrwinkowym
obecne formy blastyczne (ok. 80%).

Wykluczono zaka¿enie uogólnione (CRP - ujemne, badania
bakteriologiczne - w tym posiew krwi, wirusologiczne - ujemne).

Wykonano punkcjê szpiku, która wykaza³a bogatokomór-
kowe utkanie, oko³o  90% komórek stanowi³y blasty, w oko-
³o 25% z nich widoczne by³y j¹derka.

Badanie immunofenotypowe wykaza³o pochodzenie bla-
stów z linii limfocyta B (pre B).

Na podstawie stanu klinicznego, hemogramu i mielogra-
mu rozpoznano u dziecka wrodzon¹ bia³aczkê limfobla-
styczn¹. Badanie cytogenetyczne-prawid³owe.

Rozpoczêto leczenie wg Programu INTERFANT 99 reko-
mendowanego przez Polsk¹ Grupê Pediatryczn¹ ds Lecze-
nia Bia³aczek i Ch³oniaków. Pomimo leczenia w 8 dniu in-
dukcji (okres sterydoterapii, przed w³¹czeniem cytostatyków)
dziecko zmar³o wœród objawów pog³êbiaj¹cej siê skazy
krwotocznej (PLT 2,0 K/µl).

Badanie sekcyjne wykaza³o obecnoœæ uogólnionych na-
cieków bia³aczkowych.

Przypadek 2

Noworodek p³ci mêskiej (nr hist. chor. 1139/01) przyjêty
do Oddzia³u Intensywnej Terapii i Patologii Noworodka ŒAM
Górnoœl¹skiego Centrum Zdrowia Dziecka i Matki w Katowi-
cach w pierwszej dobie ¿ycia z podejrzeniem uogólnionej
infekcji. Wywiad ci¹¿owo-porodowy nieobci¹¿ony. Nowo-
rodek z CI, PI, urodzony si³ami natury o czasie, masa cia³a
2950 g, Apgar 5/8 pkt.

Stan ciê¿ki, dziecko z dusznoœci¹, stêkaj¹ce,  wymaga³o
wsparcia oddechowego. W badaniu fizykalnym z odchyleñ
stwierdzono: pow³oki intensywnie za¿ó³cone, uogólniona
skaza krwotoczna, znaczna hepatosplenomegalia (w¹troba
wystawa³a na 3 cm spod ³uku ¿ebrowego, œledziona - na 4
cm). Cechy dysmorfii twarzy sugeruj¹ce zespó³ Downa.

W badaniach dodatkowych: niedokrwistoœæ (HGB 8,1 g/
dl, HCT 23%), ma³op³ytkowoœæ (PLT 30,0 K/µl), hyperleuko-
cytoza (WBC 155,0 K/µl). W rozmazie 38% stanowi³y formy
blastyczne o typie mielomonocyta.

Wykluczono posocznicê oraz infekcjê wewn¹trzma-
ciczn¹ (posiew krwi, badania TORCH - ujemne). Badania
w kierunku chorób metabolicznych - ujemne.

Stan kliniczny i parametry laboratoryjne sugerowa³y pro-
ces rozrostowy uk³adu krwiotwórczego.

Wykonano mielogram, który przedstawia³ obraz œrednio-
bogatokomórkowy, oko³o 53% stanowi³y komórki blastycz-
ne sugeruj¹ce pochodzenie z linii mieloidalnej.

Badanie immunofenotypowe krwi obwodowej wykaza³o
przewagê populacji komórek wywodz¹cych siê z linii mielo-
idalnej.

Na podstawie stanu klinicznego oraz oceny mielogramu roz-
poznano u dziecka ostr¹ bia³aczkê szpikow¹ (typ M1 wg FAB).

Badanie cytogenetyczne metod¹ pr¹¿ków GTG potwier-
dzi³o podejrzewany na podstawie cech fenotypowych ze-
spó³ Downa (47 XY, + 21).

Dziecko zmar³o w drugiej dobie ¿ycia poœród objawów
niewydolnoœci wielonarz¹dowej.

Badanie sekcyjne makroskopowe i histopatologiczne -
zgodne z rozpoznaniem klinicznym, poza zajêciem szpiku
stwierdzono obecnoœæ nacieków leukemicznych w obrêbie
narz¹dów wewnêtrznych.

Dyskusja

Bia³aczka wrodzona stanowi mniej ni¿ 1% wszystkich
bia³aczek dzieciêcych (2). Obraz kliniczny jest doœæ ty-
powy, taki sam w przypadku bia³aczki limfoblastycznej
czy nielimfoblastycznej (2). Dominuj¹ objawy skazy
krwotocznej ma³op³ytkowej oraz hepatosplenomegalia (2-
7). Podobne objawy demonstrowa³y omawiane noworod-
ki jednak, nie stwierdzono u nich obserwowanych czêsto
u tak m³odych dzieci nacieków w obrêbie skóry. Objawy
kliniczne mog³y odpowiadaæ równie¿ uogólnionemu za-
ka¿eniu czy TMD. Wykonane badania bakteriologiczne
i wirusologiczne wykluczy³y posocznicê, a z kolei prze-
bieg kliniczny (brak spontanicznej remisji) wyeliminowa³
TMD (2). Dla rozpoznania bia³aczki wrodzonej rozstrzy-
gaj¹ce znaczenie ma obraz mielogramu, choæ blasty nie-
rzadko, tak jak u naszych pacjentów, obecne s¹ we krwi
obwodowej (2, 8). Brak reakcji na sterydoterapiê u jedne-
go z noworodków potwierdza trudnoœci w leczeniu wro-
dzonej bia³aczki, co mo¿e siê wi¹zaæ z obserwowan¹
opornoœci¹ na leczenie. Dodatkowym problemem jest
podnoszona w literaturze zwiêkszona toksycznoœæ cy-
tostatyków w tak m³odym wieku (1, 7). Pomimo posta-
wienia rozpoznania w bardzo krótkim czasie (1 i 2 doba
pobytu w oddziale) nie uda³o siê wyindukowaæ remisji.
Z uwagi na zaawansowanie zmian u obu dzieci i opor-
noœci na leczenie dotycz¹cej pierwszego z nich, przed-
stawiane przypadki stanowi¹ potwierdzenie wysoce
niesatysfakcjonuj¹cych wyników leczenia bia³aczki
wrodzonej. Wg danych literaturowych prze¿ycie powy-
¿ej 24 miesiêcy obserwowane jest tylko w 23% przy-
padków, a okres wolny od niekorzystnych zdarzeñ
(event-free survival, EFS) jest d³u¿szy w przypadku ANLL
ni¿ ALL (43% do 13%) (2). Istniej¹ pojedyncze donie-
sienia odnoœnie korzystnych wyników przeszczepu
szpiku kostnego od dawcy rodzinnego u dzieci z bia-
³aczk¹ wrodzon¹ (8).

Wnioski

1. U noworodków z klinicznymi i laboratoryjnymi ob-
jawami posocznicy w rozwa¿aniu ró¿nicowym nale¿y
uwzglêdniæ bia³aczkê wrodzon¹.

2. Bia³aczka wrodzona jest schorzeniem o bardzo z³ej
prognozie, co mo¿e mieæ zwi¹zek miêdzy innymi  z m³odym
wiekiem dziecka.
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