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Diamondova-Blackfanova anémie (DBA) je vzacny
vrozeny syndrom selhdni kostni diené (IBMFS) charak-
terizovany aplazii ¢ervenych krvinek a kongenitalnimi
anomadliemi. M4 Sirokou variabilitu v klinickém obraze,
rodinné anamnéze a odpovédi na terapii. Literarni ddaje
poskytuji zpravy o vyskytu zhoubnych nadort a predis -
posici pro akutni myeloidni leukemii (AML) a myelo -
dysplasticky syndrom (MDS) hlavné v mladém véku pfii
diagndze a obecné se Spatnymi vysledky. Dosavadni zpra-
vy neumoznily kvantifikovat specificka rizika pro zhoub-
né nadory pfi malych souborech nemocnych.

Predmétem této prace je analyza dat nejvétSiho zna-
mého registru DBAR (The Diamond Blackfan Anemia
Registry of North America), ktery ma > 600 pacientli
a priblizné dvacetileté sledovani. Byl zaloZen v r. 1991,
aby usnadnil komplexni podchyceni klinické epidemio-
logie a patofyziologie. Tato databaze byla vyuZita
k systematické klasifikaci typu malignich nadort a véku
pacientll pro kvantifikaci kumulativni incidence a podila
rizika. V ramci studie byla porovnana také rizika zhoub-
nych nidort u DBA s jinymi syndromy selhani kostni dfe-
né, zejména Fanconiho anémie (FA) a kongenitalni dys-
keratézy (DC).

Soubor, metody a vysledky. Soubor analyzuje data od
608 pacientt, ktefi byli zatazeni do registru (DBAR) od
listopadu 1991 do srpna 2010. Kvantifikace incidence pro
kazdy specificky typ zhoubného nadoru u pacientii s DBA
byla porovniana s obecnou populaci podle programu
SEER 9 (US Surveillance, Epidemiology, and End
Results Program). Median véku pii diagn6ze DBA byl 3
mésice (rozmezi od narozeni do 30 rokt) a do posledni-
ho sledovani 18 rokl (rozmezi < 1-69 roki). Pacienti
pochézeli z riznych etnickych skupin, ¢iselné vyjadie-
no: 70 % bélosi, zbytek ostatni. 60 pacientl zemielo a 62
z celkového poctu dostalo transplantaci krvetvornych
kmenovych bunék (BMT).

Vysledky. 17 pacientil, ktefi nedostali BMT, mélo
jeden nebo vice zhoubnych nidort, véetné 15 se ,,solid-
nimi” tumory a 2 s akutni myeloidni leukemii s hrubym
pomérem zhoubného nadoru ve 3 %. Primérny vék mani-
festace prvniho zhoubného nadoru byl 41 rokl (rozmezi
13-64 rokit). Zhoubné nadory zahrnovaly: 3 adenokarci-

nomy tlustého stfeva, 2 osteogenni sarkomy, 2 karcino-
my prsu, 2 squam6zni karcinomy (1 ordlni, 1 vaginalni),
po jednom pacientu nehodgkinsky lymfom, sarkom mék-
ké tkané, karcinom uteru, cervikalni karcinom, testikular-
ni karcinom, chondroidni meningiom plic, melanom. U 2
pacientl byla AML a u 4 MDS (u jednoho z nich progre-
se do AML). Dva pacienti s posttransplanta¢nim nidorem
byli z analyzy vyfazeni, jeden s karcinomem rekta za 15
let po BMT a jeden s osteogennim sarkomem za 2 roky
po BMT, jiny pacient s bazocelularnim karcinomem byl
vyfazen, protoZe v SEER databazi nebyla komparativni
data. Relativni riziko vSech malignich nddorG (mimo
MDS) u DBA bylo signifikantné zvySeno (5,4krat) ve
srovndni s celkovou populaci.

Pomér mezi pozorovanym a ocekavanym poctem (O/E
ratio) kombinované pro vSechny zhoubné nidory byl 5,4
(P < 0,05); signifikantni 36,2 pro adenokarcinom tlusté-
ho stieva, 32,6 pro osteogenni sarkom, 12 pro karcinom
Zenského genitalu, 27,9 pro AML a 287 pro MDS. Cel-
kova kumulativni incidence zhoubnych nidort (pfi vylou-
¢eni MDS) byla 22 % pii véku 46 rokd, (5 % AML, 16
% solidni nadory). Medidn celkového preZiti pro vSech-
ny pacienty byl 56 roki (49-62 rokl1). Genotypizace byla
provedena u ¢asti nemocnych. ZjiStény mutace genu ribo-
zomdlniho proteinu zndmé ve spojeni s DBA. Sledovani
predisposice pro maligni niddory u 2 dalSich vrozenych
syndromit selhdni kostni dfen€, Fanconiho anémie
a kongenitdlni dyskeratozy, vykdzalo rozdily. Riziko
vyskytu malignich naddordt u DBA se jevilo jako niZ$i nez
u Fanconiho anémie nebo kongenitalni dyskerat6zy.

Zavér. Prace je prvnim kvantitativnim zjisténim inci-
dence zhoubnych nddortt u Diamondovy-Blackfenovy
anémie ve srovnani s obecnou populaci. Analyzuje demo-
grafické charakteristiky, specifické typy nadori
a hematologické malignity Zahrnuje pfibliZné dvacetile-
ty soubor pacientll a prospektivni sledovani podle nej-
vét§siho zndmého amerického registru. Autofi podtrhuji
potifebu poskytovat témto pacientliim vhodné poradenstvi
a sledovéni zaméfené na neoplastické komplikace. Zaci-
naji znacné diive nez u ostatni populace.
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