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GATAZ2 deficiency-associated bone marrow disorder differs from idiopathic

aplastic anemia
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GATA2je transkripcni faktor nezbytny pro udrzeni
a proliferaci hematopoetickych progenitorovych bu-
nék béhem gestace a po porodu. Zarodené mutace
genu GATA2 vedou k haploinsuficienci tohoto faktoru
a tim k defektni homeostaze hematopoetickych kme-
novych bunék. GATA2 hraje diileZitou roli v casném
Vyvoji erytropoézy, trombopoézy, myeloidnich, mo-
nocytovych a dendritickych bunék a ve vyvoji vasku-
larnich a lymfatickych bunék. Pfedpoklada se Ze jeho
deficience je mechanismem zodpovédnym za selhani
kostni dfené, imunodeficienci, myelodysplasticky
syndrom (MDS/AML). V této praci autofi analyzovali
vlastnosti kostni dfené ziskané priitokovou cytomet-
rii, morfologickym a cytogenetickym vySetfenim ve
skupiné pacienti s GATA2 mutacemi a cytopeniemi.
Srovnali tyto vlastnosti s nalezy u nelécenych pacient
s pancytopenii a suspektni nebo potvrzenou aplastic-
kou anémii (AA) a identifikovali 4 nové pacienty s dre-
novymi ndlezy podezielymi a nasledné potvrzenymi
jako deficientni GATA2 pomoci sekvenovani DNA.
Referovali také o nalezech v kostni dfeni a v prito-
kové cytometriiu 4 osob s dokumentovanymi GATA2
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mutacemia normalnimi hematopoetickymi indexy.
Nakonec sumarizuji hematologické spektrum spojené
s GATA2 mutacemi. Prvni soubor zahrnoval 32 osob se
zarodecnymi mutacemi GATA2. Dvacet osm z téchto
32 mélo klinické symptomy deficience GATA2 a 4 byli
asymptomaticti c¢lenové rodiny. Symptomatickych
28 pacientli bylo vybrano na zakladé cytopenii a do-
stupnosti kompletniho a cytometrického vySetfeni
k cytogenetické analyze a analyze GATA2 mutace.
Prace predklada detailni data a srovnani vysledkd
kompletnich vysetfeni periferni krve a kostni dfené
mezi GATA2 pacienty a pacienty s aplastickou ane-
mii, v€etné analyzy prekurzorovych bunék v kostni
dfeni a srovnani morfologickych a imunochemickych
vlastnosti v periferni krvi a v kostni dfeni. RozliSeni
GATA?2 pacientli od pacientd s aplastickou anémif je
podstatné dlilezité pro vybér vhodné terapie. I kdyz
testovani GATA2 neni rutinné indikovano u vSech
pacientd s cytopeniemi, miiZe cytogeneticka analyza
identifikovat podskupinu cytopenickych pacientd,
ktefi by mohli mit prospéch z analyzy mutaci CATA2.
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Superficialni Zilni trombbza (SVT) je relativné casté
onemocnéni s incidenci ptfiblizné 0,6 na 1 000 osob
arok. Vminulosti byla povazovana za benigni onemoc-
néni, které vymizi, nema dlouhodobé disledky pro pa-
cienta a vyzaduje jen symptomatickou 1é¢bu. Recentni
doklady ukazuji, Ze vyskyt hluboké zilni trombdzy
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(DVT) nebo plicni embolie (PE) je tizce vazan na SVT.
Stupen rizika naslednych hlubokych zilnich a arterial-
nich pfihod neni zndm. Autofti pfednich nizozemskych
univerzitnich pracovist provedli proto analyzu celé ne-
selektované populace v Nizozemsku béhem obdobi, kdy
SVT nebyla 1é¢ena antikoagula¢nimilatkami. Pouzili



