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Anomalia Pelgera-Huéta a pseudoanomalia Pelgera-Huéta

Pelger i Huét

Anomalia jgder komodrkowych opisana przez Pelgera i Huéta jest
dziedzicznym, autosomalnym, dominujgcym zaburzeniem dotyczgcym
jader komorek krwi polegajgcym na zahamowania rozwoju pfatowych
struktur jgdrowych dojrzatych komorek. Anomalia Pelgera-Huéta zostata po
raz pierwszy opisana w 1928 roku przez Pelgera; nastepnie, w 1931 roku,
Huét byt w stanie ustali¢ rodzinny zwigzek genetyczny. Rézne badania
opisywaly czestos¢ wystepowania, jako od 1 na 100 do 1 na 10000
przypadkéw. Anomalia Pelgera-Huéta jest spotykana w réznych regionach.

W zabarwionym rozmazie, wystepowanie form pelgeroidalnych jest
imponujgcym zjawiskiem. Wiekszos¢ granulocytéw obojetnochtonnych
posiada dwuptatowe lub nawet okragte jadra, a takze czesto gestsza
chromatyne. Drobny procent (zwykle nie wiecej niz 4%) ma
niesegmentowane jgdro i musi by¢é odrdézniana od mielocytéw poprzez
mniejszy stosunek jadro:cytoplazma, grudkowatg chromatyne i stopien
dojrzatosci cytoplazmy. W rzadkich postaciach homozygotycznych, prawie
wszystkie neutrofile majg okrggte niesegmentowane jadro. Jest, wiec
szczegoblnie wazne, aby odrézni¢ to od przesuniecia w lewo. Funkcja
neutrofili jest prawidtowa, co oznacza, ze nieprawidtowos¢ Pelgera-Huéta
jest tagodng anomalia bez skutkéw dla pacjenta.

W codziennej praktyce klinicznej, wazne jest, aby doktadnie odrozni¢
komorki Pelgera od prekursoréw komérek obojetnochtonnych. W zwigzku z
tym anomalia Pelgera ma znaczenie praktyczne, poniewaz wazne jest, aby
odrézni¢ ja od pseudoanomali. W anomalii Pelgera-Huéta klasyczne
granulocyty "Pelgera" majg tylko dwa ptaty (patrz ryc. 1), w przeciwienstwie
do normalnych neutrofiléw (patrz ryc. 2), a zatem przypominajg granulocyty
zasadochtonne (ryc. 3). Z kolei inne komérki majg tylko zaczatki ptatow. W
zwigzku z powyzszym, komérki Pelgera mogg byé¢ klasyfikowane jako patki
(pseudo-przesuniecie w lewo). Z tego powodu zaleca sie dokladniejsze
badanie morfologiczne rozmazu. Wazna jest ocena komorek
pelgeroidalnych: badanie chromatyny jadrowej oraz dojrzatosci cytoplazmy.
Rozpoznanie prawdziwej anomalii Pelgera jest mozliwe przede wszystkim
poprzez wywiad rodzinny.

Pseudoanomalia Pelgera

Formy tak zwane ,pseudo Pelgera" wystepujg w réznych chorobach
hematologicznych, zwiaszcza zespotach mielodysplastycznych, jako
nieprawidtowosci nabyte. Komorki pseudo Pelgera wystepujg znacznie
czesciej niz anomalia Pelgera-Huéta.

W zespotach mielodysplastycznych zmodyfikowane granulocyty (ryc. 4-7),
sg bardzo podobne do nieszkodliwej anomalii Pelgera-Huéta. Komorki
»pseudo Pelgera” moze by¢ trudno odrézni¢ od typowych komorek Pelgera-
Huéta - w zakresie formy ich jader z mato rozwinietg segmentacjg oraz
zaburzen granulacji. Niezaleznie jednak od komorek ,pseudo Pelgera”,
obecna jest takze mnogos¢ zmian morfologicznych, ktére mozna znalez¢ w
rozmazie krwi obwodowej, a takze w szpiku kostnym na skutek mniej lub
bardziej wyraznej dyshematopoezy, jak réwniez w zaburzeniach
czynnosciowych komodrek krwi. Rézne formy patologii obserwuje sie w
MDS: erytroblasty wystepujgce we krwi obwodowej, anomalie erytrocytow
(ryc. 8), jak na przyktad dysplastyczne erytrocyty. Oprécz morfologicznego
badania nieprawidlowych granulocytéw obojetnochtonnych, jest réwniez
wskazana $cista kontrola innych grup komorek. Inne formy pseudoanomalii
Pelgera mozna zobaczy¢ w zespole Chediaka-Steinbrincka-Higashiego.
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Ryc. 1 Granulocyty w anomalii
Pelgera-Huéta
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Ryc. 2 Dojrzaty neutrofil

Ryc. 3 Dojrzaty eozynofil

Ryc. 4 Neutrofil dysplastyczny w
formie pierscieniowej z MDS
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Dla rozréznienia, cytoplazma limfocytow i / lub granulocytéw posiada grube, fioletowe, ostro nakreslone
ziarnistodci (ryc. 9), ktére powstajg poprzez fuzje granulek. Réwniez istotna jest granulocytopenia (lub
pancytopenia) i zaburzenia funkcjonalne granulocytéw i komérek NK. Jednak ta nieprawidtowo$c¢ jest rzadka u
dorostych, poniewaz wiekszos¢ pacjentéw umiera w wieku dzieciecym lub dojrzewania, w wyniku wysokiego
ryzyka zakazenia. Ponadto, ta recesywna autosomalnie dziedziczna choroba jest bardzo rzadka.

Wazne jest zatem, aby rozpozna¢ znacznie czestsze formy pseudoanomalii Pelgera, ktére w wiekszosci
przypadkow sg zjawiskiem towarzyszacym zmianom ztosliwym, takim jak MDS lub ostrej biataczce.
Zrdznicowanie pozornego przesuniecia w lewo z dysplazjg jest waznym czynnikiem diagnostycznym i powinno
by¢ zrobione poprzez ocene morfologii..

k]
Ryc. 5 Granulocyt Ryc. 6 Hipogranulacja w MDS Ryc. 7 Komérka
dysplastyczny w MDS pseudo-Pelgera w MDS
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Ryc. 8 Zaburzenia erytrocytow: fragmentocyty, Ryc. 9 Neutrofil z ptatowym jadrem w zespole
dysplastyczne erytrocyty Chediaka Higashiego
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