Monosomal karyotype in primary myelofibrosis is detrimental to both overall and leukemia-free survival
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Doba preziti u cytogeneticky vysoce rizikovych paci-
entl s akutni myeloidn{ leukemii (AML) a myelodysplas-
tickymi syndromy (MDS) je signifikantné horsi u pacien-
ti s pfitomnym monosomalnim karyotypem (MK). Auto-
fi této prace ukazali v neddvné studii, Ze u pacientl s MDS
byla celkovd doba preziti OS a doba pfeziti bez leuke-
mie LFS u pacientd s MK vyrazn€ hor$i nez u pacientl
bez MK.

Cilem studie: bylo zjistit, zda totéZ plati u pacienti
s primdrni myelofibr6zou (PMF). Progn6za u PMF se sta-
novuje podle systému IPSS (International Prognostic Sco-
ring System) nebo dynamickym IPSS (DIPSS). Oba
systémy uzivaji tyto rizikové faktory: vék > 65 roku, he-
moglobin < 10 g/dl, pocet leukocyti > 25 x 1091, pocet
cirkulujicich blastd = 1 % a symptomy. IPSS lze pouzit
v dobé diagndzy, DIPSS v jakékoliv dobé v pribéhu cho-
roby. Nezdvisle na IPSS je komplexni karyotyp a samot-
nd trisomie 8 nepiiznivym faktorem pro OS a LFS. Z to-
hoto pohledu vychdzi podrobna klinicka a cytogeneticka
analyza. M4 zjistit a porovnat exaktnimi statistickymi me-
todami rozdily mezi podskupinou nemocnych s PMF
s pritomnym nebo nepfitomnym monosomalnim karyo-
typem.

Metody, soubor a vysledky: Studie je zaloZena na po-
drobné analyze dat z dokumentace pacientii s PMF, pfi-
jatych s touto diagnézou na Mayo Clinic v Rochesteru,
USA v letech 1970-2009. Zatazeni byli jen ti pacienti,
kteti méli vySetfeni kostni dfené a vysledky cytogenetic-
kého vysetieni. Z celkového poctu 923 pacientd bylo do
studie vybrano 793 pacientd, ktefi splnovali v§echny pod-
minky pro zarazeni. Z celkového poctu 793 mélo 341
(43 %) pacientdi abnormalni karyotyp, véetn€ 41 (12 %)

s komplexnim karyotypem a 21 (6 %) vyhradné s triso-
mif 8. Mezi 41 pacientll s komplexnim karyotypem bylo
klasifikovano 17 (41 %) jako MK a 24 (59 %) jako*“kom-
plexni karyotyp bez monosomii*. Aby autofi zjistili, zda
néavali skupiny pacienti: 1./ s MK, 2/ s komplexnim ka-
ryotypem bez monosomii, 3/ s pouhou trisomif 8. Nezji-
stili signifikantn{ rozdily mezi témito 3 skupinami z hle-
diska veku, hladiny hemoglobinu, poctu leukocyti, poctu
krevnich desticek, poctu blastd v periferni krvi, skérem
DIPSS, konstitu¢nimi symptomy, velikosti sleziny nebo
pritomnosti mutace JAK2V617F. Medidn doby preZiti byl
6 mésict u pacienti s MK, 24 mésict u pacientl s kom-
plexnim karyotypem bez monosomii a 20 mésici u paci-
entdl s pouhou trisomii 8 (P < 0,0001). Korespondujici
frekvence 2leté leukemické transformace byla 294 %,
8,3% a 0 (P < 0,0001), Poméry rizika (95% CI) byly 6,9
(1,3-37,3) a 14,8 (1,7-130.8).

Zavér. Analyza souboru dokladd, ze MK u primarn{
myelofibrézy je spojen s extremné Spatnym celkovym
prezitim a prezitim bez leukemie. Pfes statistickou vy-
znamnost povazuji autofi poCet pacientid pro kazdou ne-
priznivou cytogenetickou kategorii za pfili§ malou, aby
byla déna jistota prognostického dopadu mezi MK a ji-
nym nepiiznivym karyotypem u PMF jak ve sméru cel-
kového preziti tak leukemické transformace. Validitu sou-
casnych pozorovdni je tfeba overit na vétsi skupiné paci-
entll. Z praktického hlediska soucasné nalezy podtrhuji
zaméfeni pozornosti na cytogenetické vysetfeni u PMF.
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Autoimunitni hemolytickd anémie (AIHA) je hlavni
pri¢inou ziskané extrakorpuskuldrni hemolyzy u déti.
I kdyZ je znama jiz fadu desetileti, ztstava fada otevie-
nych otdzek od inicidlnich pfiznakd, k diagnostice, pra-
béhu a progrese choroby. Prevalence choroby détském vé-
ku neni stdle zndma. Vzacnost a zdvaznost choroby, te-
rapeutické problémy vedly v r. 2001 francouzskou Spo-

le¢nost hematologickou a imunologickou (SHIP) zalozit
v tzké spoluprici s rodinami pacientd klinickou a labo-
ratorni sit’ pro AIHA a Evansuv syndrom (ES). Narodn{
referencni centrum pro cytopenie a autoimunity u ditéte
(CEREVANCE) zahéjilo v r. 2004 podrobnou celonarod-
ni studii.

Cilem této prvni multicentrické studie bylo ziskat v pres-
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