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hem pozdéji po HSCT, neZ je tomu u relapsti v kostni
dreni. Prace definuje rizikové faktory pro vznik extra-
medularnich relapst po HSCT. Akutni GVHD neméla
protektivni vztah proti dferiovému relapsu nebo relapsu
v extramedularni lokalizaci. Podil celkového preziti po

extramedularnim relapsu byl 30 % v jednom roce a12 %
ve 2letech. Praci ukoncuje pohled na 1é¢ebnou strategii
a budouci efektivni strategie.
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Tato retrospektivni studie vychazi z celonarodni
francouzské databaze 160 pacientd s Wiskottovym-
Aldrichovym syndromen (WAS), zahrnuych ve
Francouzském narodnim centru pro primarni imuno-
deficience (CEREDIH). Tato narodni sit 58 1é¢ebnych
zafizeni shromazduje zkuSenosti s péci pediatrickych
a dospélych pacientl s primarni imunodeficienci (PID).
Mutace WAS genu vedou k §irokému spektru choroby
od lehké formy (XLT, vrozena trombocytopenie vizana
na X chromozom) az po tézkou formu (angl. v praci:
»archetypal phenotype“). Klinicka zavaznost WAS je
vyjadrena stupném dle Ochsovy §kaly: 1-3 pro XLT
(pacienti s lehkou formou) a 4-5 (pacienti se zavaznou
formou). Tézka, zivot ohrozujici manifestace u malych
déti je zvlasté narocny lécebny problém. Autofi provedli
podrobnou analyzu celonarodniho souboru pacient
s cilem 1épe identifikovat poskupinu malych déti se sig-
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nifikantné pfesnéjsim zarazenim do tézkého fenotypu
WAS (Ochsovo skore 5). Revidovali klinicka, imunolo-
gicka a geneticka data, véetné sekvenové analyzy WAS
genu. Stanovili kumulativni pravdépodobnost zafazeni
do Ochsova skoére 5. Vysledkem studie je identifikace
odlisné podskupiny malych déti s asnym zacatkem (ve
véku pod 2 roky) a tézkymi zivot ohrozujicimi projevy
(Casto tézkou refrakterni trombocytopenii, autoimu-
nitni hemolytickou anémii a vaskulitidou). Kurativni
strategii u téchto pacientd je transplantace hematopo-
etickych kmenovych bunék (HSCT), provedena casné
v zZivoté, i kdyzZ chybi plné shodny darce. Komentar
k praci: Luigi D. Notarangelo: In WAS syndrome, pla-
telet count matters. Blood 28 February, Vol. 121, No. 9,
Pp. 1484-1485.
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