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Lethal hemophagocytic lymphohistiocytosis in Hermansky-Pudlak syndrome type II.
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Dvouletý chlapec byl diagnostikován jako Gricelliho syndrom
s okulokutánním albinizmem a imunodeficiencí. Porucha zabíječů, NK
buněk, a cytotoxických T-lymfocytů vedla k závěru, že jde o vysoké
riziko vzniku hemofagocytové lymfohistiocytózy (HLH). Chlapec byl
připravován k transplantaci hemopoetických kmenových buněk
(HSCT). Neočekávaná těžká krvácivá epizoda vedla k potvrzení poru-
chy agregace destiček, redukovaného počtu denzních granul v destič-
kách a porušené degranulaci v kombinaci s neutropenií. Diagnóza HPS
potvrzena novou homozygotní mutací v genu kódujícím beta-subjed-
notku cytosolového adaptorového proteinu AP-3 (AP3B1). U žádného
z dosud popsaných nemocných s HPSII nedošlo k HLH. U popsaného
případu byla pak zjištěna sérokonverze EBV bez klinické symptomato-
logie. Bylo odstoupeno od HSCT, zahájena terapie k prevenci bakteri-

álních infekcí pomocí G-CSF. Ve věku 3 let došlo bez prokazatelného
podnětu k fulminantní HLH, rezistentní na terapii.

Sdělení ukazuje na nutnost pečlivé klinické a molekulárně genetic-
ké diagnózy v zájmu přesné diferenciace komplexu onemocnění
s poruchou lysozomálních přenosových mechanizmů. Dle autorů patří
HPSII ke skupině familiárních hemofagocytárních syndromů a může
být indikací pro HSCT. V současné době je však řada neúplně zodpo-
vězených otázek jak v oblasti oprávněnosti zamýšlené HSCT, tak
k možné souvislosti s různými somatickými znaky pozorovanými
u pacienta (faciální dysmorfie, dysplazie kyčlí, hepatosplenomegalie,
vývojové opoždění).
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