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FPD/AML (FAMILIARNA PORUCHA
TROMBOCYTOV S VYVOJOM DO AML) -
CO O NEJ VIEME?

Rohoni P.

Klinika hematoldgie a transftizioldgie LF UK a UN Bratislava,

Slovensko

Niektoré vrodené (germline) mutacie (patogénne varianty) maju
dolezity podiel na rozvoji nddorovych ochoreni krvotvorby. WHO
klasifikacia z roku 2018 definuje tzv. zarodo¢né predispozicie — napr.
familiarne poruchy trombocytov (FPD), ktoré sa v réznej ¢asovej
suvislosti objavuju pred vznikom akutnej myeloblastovej leukémie
(familial platelet disorder with propensity to myeloid malignancy -
FPD/AML). FPD sa prejavuju poruchou tvorby, agregdcie a sekrécie
trombocytov, pricom mutdcia uvedeného génu spdsobuje
znizenie poctu CFU-MK a redukciu tvorby krvnych dosticiek uz
vnovorodeneckomveku.Krvacanie je casto zavaznejsie, ako by sadalo
ocakavat podla stupna trombocytopénie, ¢o odzrkadluje pridruzenu
dysfunkciu trombocytov. Istd forma trombocytopénie je pritomna
takmer vzdy, ale ochorenie moéze uniknut pozornosti - najma
preto, Ze sa funkcné vysetrenia trombocytov nevykondvaju rutinne.
Prognoéza FPD zavisi od transformacie ochorenia do MDS/AML.
Zda sa, Ze riziko je spaté s typom mutdacie RUNXT, jej u¢inkom na
konformacné zmeny proteinu a pritomnostou ,spolupracujicich”
genetickych zmien. Cielom predlozenej prezentacie je ukdzat: a)
konkrétne morfologické obrazy pri RUNX1 mutécii, b) genealogické
suvislosti a napokon a c) genetické, hematologické ale i etické otazky
suvisiace s vrodenymi predispoziciami. Zarodo¢né mutacie maju
obycajne autozémovo dominantny typ dedi¢nosti a predstavuju
variabilny typ rizika pre evoliciu do myeloidnej neoplazie
u nositelov (napr. CEBPA ~ 90 %, RUNX1 ~ 44 %). Mutacie maju totiz
réznu penetranciu i vek objavenia sa prvych priznakov neoplézie.
U nositelov tychto mutacii sa odporuca pravidelné monitorovanie
krvného obrazu, odbery kostnej drene pre Ucely skorého zachytenia
minoritnych CD34+ klonov. Otvorené otdzky predstavuju:
nacasovanie transplantdcie krvotvornych kmenovych buniek,
planované rodicovstvo a vyuzitie metdd asistovanej reprodukcie
s PGD.

Podakovanie pri priprave prezentdcie patri prof. A. Kolenovej,
prof. D. Pospisilovej, RNDr. M. Divokej, Mgr. J. Jurdriovej
aA. Lapcikovej.

LEUKOCYTOZY - DIFERENCIALNI
DIAGNOSTIKA A VYBRANE KAZUISTIKY
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Leukocytodza je definovéana jako zvyseni celkového poctu bilych
krvinek nad referen¢ni mez pro dany vék. Zvyseny mohou byt
neutrofilni leukocyty (neutrofilie), monocyty (monocytoéza), basofily
(basofilie), eozinofily (eozinofilie) ¢i lymfocyty (lymfocytdza). Pri¢inou
nebyvaji vzdy hematoonkologickd onemocnéni, ale velmi ¢asto je
leukocytdza zplsobena jinym onemocnénim.

Nejcastéjsi pficinou neutrofilni leukocytdzy jsou bakteridlni
infekce. Neutrofilii jsou provézeny stresové reakce organismu —
Sokové stavy, operace, traumata, popaleniny, stavy spojené s ischemii
tkani. Neutrofilni leukocytézu vidime u nemocnych se systémovymi
a revmatickymi chorobami, pfi 1é¢bé kortikoidy nebo po podéni
rdstovych faktor (G-CSF). Z hematoonkologickych onemocnéni
pfichdzeji do uUvahy zejména chronickd myeloproliferativni
onemocnéni.

Monocytéza provazi subakutni a chronické bakteridlni infekce,
virové a protozoalni infekce, systémova onemocnéni a zanétliva
onemocnéni stiev. Zvyseni absolutniho poc¢tu monocytl viddme
u nemocnych po splenektomii, pfi regeneraci kostni diené. Pi
prikazu monocytézy je potieba myslet na akutni a chronické
hematologické malignity, zejména pfi ndalezu promonocytd,
monoblastl a dysplastickych monocytl v natérech periferni krve.

Basofilie je v naprosté vétsiné doprovodnym projevem jinych one-
mocnéni. Mze doprovazet nékteré alergické reakce, kozni a endo-
krinni onemocnéni. Nejcastéji ale basofilii nachazime u chronickych
myeloproliferativnich onemocnéni, systémové mastocytozy, nékdy
u akutnich leukémii.

Nejcastéjsi pficinou eozinofilie jsou alergickd a parazitarni
onemocnéni, eozinofilie mdze byt zplUsobena celou fadou léku. Vzdy
je potieba pomyslet na hematologické malignity, lymfomy, vzacny
hypereozinofilni syndrom ¢i chronickou eozinofilni leukémii.

Lymfocytéza se vyskytuje u akutnich virovych infekci jako je
infekéni mononukledza, hepatitidy, CMV infekce, ale vidame ji i pfi
béznych virézach. Diferencidlni diagnostika malignich lymfocytéz je
pestrd a opiré se o vysetfeni pratokovou cytometrii.

Zhodnoceni kompletniho krevniho obrazu a cytomorfologické
vysetfeni natérd periferni krve v hematologické laboratofi je
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prvnim a rychle dostupnym vysetfenim. M{ze upozornit lékare na
abnormni nalezy, vyslovit podezieni na maligni leukocytézu. Pfi
hodnoceni krevniho obrazu a diferencidlniho rozpoctu leukocytl
zhematologického analyzatoru je varujici napf. neutrofilie s posunem
doleva, neutropenie s monocytézou, anémii a trombocytopenii
nebo napadnd lymfocytdza, velké lymfocyty. Pfi mikroskopickém
hodnoceni natéru periferni krve si vSimame ptitomnosti blastd,
nezralych elementd granulocytérni fady, patologickych lymfocytd,
atypii erytrocytld, normoblastd, snizeni poctu a abnormalit
trombocyta.

Ve svém sdéleni prezentuji diferencialni diagnostiku leukocytéz na
pfikladech nékolika nemocnych s reaktivni i maligni leukocytézou.
Kazuistiky jsou zajimavé z morfologického a klinického hlediska.
Morfologicky nélez je u vSech pfipadd doplnén o zavéry ostatnich

navazujicich laboratornich metod.

ANEMIE A MYELODYSPLASTICKY
SYNDROM, DIFERENCIALNI DIAGNOSTIKA
Z POHLEDU MORFOLOGICKE
LABORATORE

Simeckova R.

Morfologicko-cytochemickd laborator. UHKT Praha

Anémie je definovana jako snizeni mnozstvi hemoglobinu (HGB)
v 1 litru (L) krve pod normu pro dany vék a pohlavi. Je to nejcastéjsi
onemocnéni krvetvorby na svété a Ize ho délit podle rlznych
hledisek, napf. podle stfedniho objemu erytrocytu (MCV) a poctu
retikulocyt. Pti diagnéze myelodysplastického syndromu (MDS)
je anémie obvyklym laboratornim nélezem, byva v kombinaci
s dalsimi cytopeniemi, ¢i je izolovana. V ramci diferencidlni dia-
gnostiky je nutné vysetfit dalsi parametry — metebolizmus Zeleza,
hladinu vitaminu B12 a kyseliny listové, pfitomnost protilatek proti
erytrocytdim a zékladnivysetieni hemostazy. Nékdy je treba indikovat
i vySetfeni kostni dfené, histologické vysetfeni, cytogenetické
a molekularné genetické vysetieni. Z morfologického pohledu ma
dllezity rozhodovaci vyznam pro diagnostiku MDS cytochemické

vysetieni Zeleza a myeloperoxidéazy. V néasledujicim sdéleni budou

prezentovany typické morfologické nélezy v rdmci diferencialni dia-
gnostiky anémie, MDS a jinych onemocnéni.

CYTOLOGIA IMPRINTOV LYMFATICKYCH
UZLIN
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Cytoldgia imprintov lymfatickych uzlin sa vykonava pre pripad
potreby dalsej diagnostiky, stagingu alebo aj zacatia terapie pred
vysledkom histologického vysetrenia a pripadne ako material pre
genetické vysetrenie metddou FISH.

Jej diagnostickd spravnost v eurépskych siboroch je 60-70 %,
v azijskych > 90 %.

Najnizsia senzitivita je v pripade malobunkovych non-Hodgkino-
vych lymfomov. Celkova senzitivita je > 70 %, ale pre nadorovu infilt-
raciu okrem mNHL okolo 90 %. V pripade sekundarnych metastaz ne-
hematologickych nadorov je $pecificita 100 %. Pri¢inou nespravnej
diagnostiky je podobnost az zhodnost monomorfnej infiltracie ba-
zofilnymi vakuolizovanymi blastami, ¢asto aj s pritomnostou makro-
fagov (obraz hviezdneho neba) pri ré6znych blastickych lymfémoch
a metastazach, kohezivne zhluky nddorovych buniek pri lymfémoch,
podobnost fyziologickych a nddorovych lymfocytov, podobnost
Hodgkinovych a Sternberg-Reedovej buniek s bunkami non-Hodgki-
novych lymfomov a metastdz, ¢asto v reaktivnom prostredi.

KedZe cytolégia nemad absolutnu diagnosticki prednost
v identifikovani typu malignity, vysledok mozno najskér vyuzit pre
vcasné zahajenie stagingu. V nevyhnutnom pripade moze klinik
vyuzit cytologicky nélez pred obdrzanim vysledku histolégie pre
cielenejsie podanie cytoreduktivnej predfazy, pulzu kortikosteroidov,
pripadne zriedkavo aj chemoterapie (v pripade cytologickej
verifikacie relapsu znameho nadoru). Umozni to zvratit komplikacie
z organového utlaku nddorom, ale aj predist pri velmi agresivnych
nadoroch progresivnemu zniZzovaniu stavu vyzivy a vykonnosti, ¢o
by mohlo obmedzit pouzitie intenzivnej protinadorovej liecby po

stanoveni definitivnej diagnézy.
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