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Esencidlni trombocytemie (ET) a primarni polycytemie
(polycythemia vera PV) jsou typickd Philadelphia-nega-
tivni (Ph—) myeloproliferativni onemocnéni (MPD), kte-
rd postihuji dospélé ve stfednim a pokroc¢ilém veéku. V dét-
ském a dospivajicim véku jsou extrémné vzacné. Proto
jsou také k dispozici omezend publikovand data o klinic-
ké manifestaci, biologickych vlastnostech, 1é¢bé a dlou-
hodobych vysledcich. V poslednim desetileti pfibyly no-
vé pohledy do molekuldrnich mechanismt ET a PV, kte-
ré vedly k rostoucimu klinickému vyznamu a publikaci
1é¢ebnych postupit podle smérnic WHO. U dospélych pa-
cientl jsou 1éCebné moznosti podlozeny kontrolovanymi
studiemi a vysledky soucasné klinické praxe jsou pred-
vidatelné. U détskych pacientd jsou 1é¢ebné postupy na-
opak velmi heterogenn{ a odvozovény ze zkusenosti u do-
spélych.

Predmétem této prace jsou vysledky retrospektivni
studie, provedené ve skupin€ 64 pacientl ve véku pod 20
roki, kteff byli vySetiovani s podezienim na MPD podle
revidovanych diagnostickych kritériit WHO. Cilem bylo
analyzovat klinické a diagnostické znaky riznych forem,
uzité 1écebné strategie a celkové preZiti, v€etné hemato-
logické evoluce, trombotickych pfihod a téhotenstvi. Vz-
hledem k vyhodé¢ dlouhodobého klinického sledovani té-
to skupiny pacientl se autofi zaméfili na nékteré navrhy
pro klinické postupy u déti a dospivajicich s MPD.

Soubor metody a vysledky. Retrospektivni studie za-
hrnuje 64 naslednych pacienti s podezfenim na MPD sle-
dovanych v dobé mezi prosincem 1981 a bfeznem 2009
v hematologickém centru Sapienza University of Roma,
Italie. Sekundérni pfiiny trombocytézy a erytrocytozy
byly peclivé vylouceny. Kromé béZnych klinickych a he-
matologickych vySetieni byla provedena skdla vySetfeni
zaméfenych na biologické markery, klonalitu hematopo-
ezy u Zen, pritomnost mutace JAK2V617F resp. mutace
v exonu 12 genu JAK?2, dédle na fadu genovych mutaci
u pacientl s erytrocytdzou a pacientd s trombocytézou
(mutace trombopoetinu, trombopoetinového receptoru).
U 40 pacientti byla podrobné vySetfovana piitomnost
trombofilnich faktort. Vysledky: Mezi 64 pacienty (38
Zen a 26 muzu) byl medidn véku 14 rokd (rozmezi 3 mé-
sice az 20 roki). U 34 pacientl (53 %) identifikovali spo-
radickou trombocytemii (ST), u 16 pacientli (25 %) he-
reditdarni trombocytézu (HT), 11 pacientd (17%) mélo
sporadickou polycytemii (SP) a 3 pacienti hereditarni po-
lycytemii (HP). Nebyly zjiStény familidrni ptipady ziska-
né ET a PV. Soubor pacientii s ST a HT: Pacienti s HT
byli diagnostikovani v mlad$im véku neZ pacienti ve sku-

piné s ST (P = 0,0047). Nebyly zjistény zadné signifikant-
ni rozdily v hematologickych nalezech, ani v histologii
kostni dfené. V obou skupindch byla charakteristicka hy-
percelularita, obrovské megakaryocyty, retikulinova fib-
réza nebyla pfitomnd nebo jen v nizkém stupni (0-1/1).
Pii diagn6ze nebo jako tvodni manifestace nebyly zazna-
mendny krvécivé epizody nebo trombotické prihody, 10
ze 21 pacientt (48 %) s ST mélo mutaci v genu JAK2V617F
a7z 1l (63 %) zen-pacientek s ST vykazovalo monok-
londlni hematopoezu. V kontrastu s tim, méli vSichni vy-
Setfovani pacienti s HT mutaci divokého typu v JAK2
a vSechny Zeny-pacientky s HT polyklondlni hematopo-
ezu. Navic u 15 z 16 vySetfenych HT pacientii mélo mu-
taci v genu trombopoetinového receptoru MPLS05A_ Sou-
bor pacientii s SP a pacientii s HP s tidaji klinickych, he-
matologickych a laboratornich vySetfeni spolu s terapii
a klinickym vysledkem je doloZen textem a tabulkami.
Autofi v diskusi srovndvaji zietelné rozdily v zastoupeni
(vzacnost ET a PV), v diagnostice, klinickém pribéhu
a komplikacich u Ph- myeloproliferativnich onemocnéni
u dospélych a v détském véku. V disledku toho zlstava
presnd diagnéza, biologicky profil, a optimalni 1écba
u mladych pacientt jeSte nejistd. Podle svych zkuSenosti
pripravili autofi terapeuticky algoritmus pro trombocy-
temické a polycytemické déti. Je uveden grafickym zna-
zornénim. Analyza sledovani téhotenstvi u pacientek
s trombocytemii je podrobné dokumentovédna, vcetné
komplikaci a soubézné terapie. Po medidnu 132 més. sle-
dovani nedoslo u Zddného z trombocytemickych pacien-
tt ke vzniku leukemie nebo myelifibrézy.

Zavér. Zkusenosti autorti ukazaly rozdily v klinickych
a biologickych projevech riznych typt Ph-myeloproli-
ferativnich chorob u détskych a dospivajicich pacientt
v porovnani s dospélymi. Nejvyznamnéjsi rozdil byl v re-
lativnim chybéni symptomt a niZs{ incidenci trombotic-
kych komplikaci pfi provedeném sledovani (5 %). To pfi-
vadi autory k tvaze o konzervativnéj$im zplsobu I1éCby.
Delsi doba sledovani potvrdi, zda tento pfiznivy pribéh
se nezméni po Ctvrté dekadé Zivota a umozni urcit celo-
zivotni riziko vyvoje do akutni leukemie nebo myelofib-
rézy po myeloproliferativnim onemocnéni prodélaném
v détském veéku. Mezindrodni kooperativni studie jsou
nutné k vysvétleni molekuldrni etiologie u pediatrickych
pacienti a ke standardizaci terapeutickych pristupd pro
rizné formy.
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