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VYBER Z TISKU A ZPRAVY O KNIHACH

Lethal hemophagocytic lymphohistiocytosis in Hermansky-Pudlak syndrome type II.
Anselm Enders, Barbara Zieger, Klaus Schwarz, et al. Blood, 1 july 2006, Vol.108, Number 1, pp. 81-87

Dvoulety chlapec byl diagnostikovdn jako Gricelliho syndrom
s okulokutdnnim albinizmem a imunodeficienci. Porucha zabije¢i, NK
bunék, a cytotoxickych T-lymfocyti vedla k zavéru, Ze jde o vysoké
riziko vzniku hemofagocytové lymfohistiocytézy (HLH). Chlapec byl
pripravovdn k transplantaci hemopoetickych kmenovych bunék
(HSCT). Neocekdvand te€zka krvéciva epizoda vedla k potvrzeni poru-
chy agregace desticek, redukovaného poctu denznich granul v destic-
kéach a porusené degranulaci v kombinaci s neutropenii. Diagnéza HPS
potvrzena novou homozygotni mutaci v genu kédujicim beta-subjed-
notku cytosolového adaptorového proteinu AP-3 (AP3B1). U Zddného
z dosud popsanych nemocnych s HPSII nedoslo k HLH. U popsaného
piipadu byla pak zjisténa sérokonverze EBV bez klinické symptomato-
logie. Bylo odstoupeno od HSCT, zahdjena terapie k prevenci bakteri-

alnich infekci pomoci G-CSF. Ve véku 3 let doslo bez prokazatelného
podnétu k fulminantni HLH, rezistentni na terapii.

Sdéleni ukazuje na nutnost peclivé klinické a molekuldrné genetic-
ké diagnézy v zdjmu presné diferenciace komplexu onemocnéni
s poruchou lysozomalnich pfenosovych mechanizmd. Dle autort patii
HPSII ke skupiné familidrnich hemofagocytdrnich syndromd a muze
byt indikaci pro HSCT. V soucasné dobé je vSak fada netiplné zodpo-
vézenych otazek jak v oblasti oprdvnénosti zamyslené HSCT, tak
k mozné souvislosti s rliznymi somatickymi znaky pozorovanymi
u pacienta (facidlni dysmorfie, dysplazie kycli, hepatosplenomegalie,
vyvojové opozdéni).
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