
Diamondova-Blackfanova anémie (DBA) je vzácn˘
vrozen˘ syndrom selhání kostní dfienû (IBMFS) charak-
terizovan˘ aplazií ãerven˘ch krvinek a kongenitálními
anomáliemi. Má ‰irokou variabilitu v klinickém obraze,
rodinné anamnéze a odpovûdi na terapii. Literární údaje
poskytují zprávy o v˘skytu zhoubn˘ch nádorÛ a pre dis -
posici pro akutní myeloidní leukemii (AML) a myelo -
dysplastick˘ syndrom (MDS) hlavnû v mladém vûku pfii
diagnóze a obecnû se ‰patn˘mi v˘sledky. Dosavadní zprá-
vy neumoÏnily kvantifikovat specifická rizika pro zhoub-
né nádory pfii mal˘ch souborech nemocn˘ch.

Pfiedmûtem této práce je anal˘za dat nejvût‰ího zná-
mého registru DBAR (The Diamond Blackfan Anemia
Registry of North America), kter˘ má > 600 pacientÛ
a pfiibliÏnû dvacetileté sledování. Byl zaloÏen v r. 1991,
aby usnadnil komplexní podchycení klinické epidemio-
logie a patofyziologie. Tato databáze byla vyuÏita
k systematické klasifikaci typu maligních nádorÛ a vûku
pacientÛ pro kvantifikaci kumulativní incidence a podílÛ
rizika. V rámci studie byla porovnána také rizika zhoub-
n˘ch nádorÛ u DBA s jin˘mi syndromy selhání kostní dfie-
nû, zejména Fanconiho anémie (FA) a kongenitální dys-
keratózy (DC).

Soubor, metody a v˘sledky. Soubor analyzuje data od
608 pacientÛ, ktefií byli zafiazeni do registru (DBAR) od
listopadu 1991 do srpna 2010. Kvantifikace incidence pro
kaÏd˘ specifick˘ typ zhoubného nádoru u pacientÛ s DBA
byla porovnána s obecnou populací podle programu
SEER 9 (US Surveillance, Epidemiology, and End
Results Program). Medián vûku pfii diagnóze DBA byl 3
mûsíce (rozmezí od narození do 30 rokÛ) a do poslední-
ho sledování 18 rokÛ (rozmezí < 1–69 rokÛ). Pacienti
pocházeli z rÛzn˘ch etnick˘ch skupin, ãíselnû vyjádfie-
no: 70 % bûlo‰i, zbytek ostatní. 60 pacientÛ zemfielo a 62
z celkového poãtu dostalo transplantaci krvetvorn˘ch
kmenov˘ch bunûk (BMT). 

V˘sledky. 17 pacientÛ, ktefií nedostali BMT, mûlo
jeden nebo více zhoubn˘ch nádorÛ, vãetnû 15 se „solid-
ními” tumory a 2 s akutní myeloidní leukemií s hrub˘m
pomûrem zhoubného nádoru ve 3 %. PrÛmûrn˘ vûk mani-
festace prvního zhoubného nádoru byl 41 rokÛ (rozmezí
13–64 rokÛ). Zhoubné nádory zahrnovaly: 3 adenokarci-

nomy tlustého stfieva, 2 osteogenní sarkomy, 2 karcino-
my prsu, 2 squamózní karcinomy (1 orální, 1 vaginální),
po jednom pacientu nehodgkinsk˘ lymfom, sarkom mûk-
ké tkánû, karcinom uteru, cervikální karcinom, testikulár-
ní karcinom, chondroidní meningiom plic, melanom. U 2
pacientÛ byla AML a u 4 MDS (u jednoho z nich progre-
se do AML). Dva pacienti s posttransplantaãním nádorem
byli z anal˘zy vyfiazeni, jeden s karcinomem rekta za 15
let po BMT a jeden s osteogenním sarkomem za 2 roky
po BMT, jin˘ pacient s bazocelulárním karcinomem byl
vyfiazen, protoÏe v SEER databázi nebyla komparativní
data. Relativní riziko v‰ech maligních nádorÛ (mimo
MDS) u DBA bylo signifikantnû zv˘‰eno (5,4krát) ve
srovnání s celkovou populací.

Pomûr mezi pozorovan˘m a oãekávan˘m poãtem (O/E
ratio) kombinovanû pro v‰echny zhoubné nádory byl 5,4
(P < 0,05); signifikantní 36,2 pro adenokarcinom tlusté-
ho stfieva, 32,6 pro osteogenní sarkom, 12 pro karcinom
Ïenského genitálu, 27,9 pro AML a 287 pro MDS. Cel-
ková kumulativní incidence zhoubn˘ch nádorÛ (pfii vylou-
ãení MDS) byla 22 % pfii vûku 46 rokÛ, (5 % AML, 16
% solidní nádory). Medián celkového pfieÏití pro v‰ech-
ny pacienty byl 56 rokÛ (49–62 rokÛ). Genotypizace byla
provedena u ãásti nemocn˘ch. Zji‰tûny mutace genu ribo-
zomálního proteinu známé ve spojení s DBA. Sledování
predisposice pro maligní nádory u 2 dal‰ích vrozen˘ch
syndromÛ selhání kostní dfienû, Fanconiho anémie
a kongenitální dyskeratózy, vykázalo rozdíly. Riziko
v˘skytu maligních nádorÛ u DBA se jevilo jako niÏ‰í neÏ
u Fanconiho anémie nebo kongenitální dyskeratózy.

Závûr. Práce je prvním kvantitativním zji‰tûním inci-
dence zhoubn˘ch nádorÛ u Diamondovy-Blackfenovy
anémie ve srovnání s obecnou populací. Analyzuje demo-
grafické charakteristiky, specifické typy nádorÛ
a hematologické malignity Zahrnuje pfiibliÏnû dvacetile-
t˘ soubor pacientÛ a prospektivní sledování podle nej-
vût‰ího známého amerického registru. Autofii podtrhují
potfiebu poskytovat tûmto pacientÛm vhodné poradenství
a sledování zamûfiené na neoplastické komplikace. Zaãí-
nají znaãnû dfiíve neÏ u ostatní populace.
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