Zapis z morfologického seminare a schiizky vyvboru PSDH CR
dne 31.5.2022 v Praze Motole

1. V ramci morfologického seminafe bylo referovano 48 pacientd — 33 nové
diagnostikovanych ALL, 7 AML, 3 MDS RCC, dva relapsy ALL, relaps
sekundarniho MDS po ALL poTx, dvé infiltrace kostni dfené pfi neuroblastomu
a Ewingové sarkomu.

2. Ostravské a brnénské centrum prezentovaly kazuistiku pacientky v indukci
ALL s mukormykoézou, olomouckeé centrum exitus v remisi ALL pacienta s
aspergillovou infekci v kombinaci s chfipkou A. Prof. Sedlacek referoval o
umrti v remisi ALL po Tx na Klebsiellovou sepsi a MOF-.

3. Byly uvedeny tfi kazuistiky pacientl s dyskeratosis congenita (DC).
Prvni pacient je jiz po Tx kostni dfené, geneticky byla nalezena heterozygotni
varianta TINF2 genu c.850A>C vedouci k zaméné aminokyseliny p.T284P
potvrzujici DC -Reveszuiv syndrom (RS).
U druhého pacienta byla nalezena mutace DKC1 — ¢.1058C>T zaména
aminokyseliny p.A353V, potvrzujici hemizygotni patogenni variantu X-linked
DC asociovanou s Hoyeraal-Hreidarssonovym syndromem (HHS). Projevy
nemoci byly od 1,5 let véku torpidni ulcerace na jazyku a postupné se
vyvijejici trombocytopenie.Tento pacient, jehoZz matka je pfenasecka choroby,
zatim Tx nepodstoupil.
Treti — historicky - pacient byl transplantovan pod diagn6zou RCC, za 4,5 roku
po HSCT u néj doslo k rozvoji hepatopulmonalniho syndromu, podstoupil Tx
jater, ale 10 let po HSCT zmira pod obrazem progredujiciho respiraéniho
selhani. Post mortem u néj byla prokazana mutace v TINF2 (Arg282Cys),
soucasti shelterinu, postihujici 10-15% pacientt s AD formou DC, zavazna
forma DC s ¢asnou manifestaci selhani KD a velmi kratkymi telomérami.

Zavérem: DC je vzacné onemocnéni. RS a HHS jsou nejtéZ8imi formami
nemoci, manifestujicimi se v raném véku. Ostatni (Castéjsi) formy nemoci se
projevuji rozvojem pancytopenie v détstvi nebo dospivani, v biopsii kostni
dfené je vétsinou nalez odpovidajici hypocelularni refrakterni cytopenii.
Charakteristické klinické projevy nemoci (leukoplakie v dutiné ustni,
onychodystrofie, kozni pigmentace) se vétsinou nemanifestuji vSechny
souc¢asné, mohou predchazet rozvoji hematologickych priznaku, ale mohou se
vyskytnout aZ po rozvoji cytopenii v prubéhu sledovani. Uréeni spravné
diagndzy je zasadni pro volbu ucinné lécby. Selhani kostni dfené nereaguje
na imunosupresivni Ié¢bu, efekt mohou mit u nékterych pacienti anabolika,
kurativni je HSCT, ale po zviastnim pfedtransplantaénim reZimu (vyznamna
redukce az vynechani alkylacnich latek). Pri klinickém podezieni na DC je

v individualnich pripadech vhodné pozadat doc. Frorikovou o provedeni NGS
panelu nemoci spojenych se selhanim kostni drené. V 70% pripadi DC se
vyskytuje germinalni mutace jednoho z 13 znamych genu telomerazového
komplexu nebo shelterinu. Skrininkovym testem je vySetreni délky telomér,
které jsou zkracené pod 1 percentil. Souc¢asné je nutné domluvit genetické



vySetreni rodiny u dr. Slamové na poliklinice FN Motol
(lucie.slamova@fnmotol.cz).

4. Doc. Sramkova v pfiloze informuje o nové oteviené studii Ié&by AML (ICC
APLO2, ITCC studie venetoklaxem u R/R AML, midostaurin u FIt3-ITD+AML)

5. Dr. Sukova informovala o studii APL-2 —PNH-209 : Pegcetacoplan v IéCbé
paroxysmalni no¢ni hemoglobinurie u déti — centrum je otevieno v Praze
Motole pro pacienty s hemolytickou formou PNH ve véku 12-17 let. Vzhledem
k raritnosti diagnosy a moznosti vyznamné finanéni uspory u déti indikovanych
k antikomplementové Ié¢bé jsou ostatni centra vyzvana k referovani novych
pfipadd do Motola.

6. Dr. Kuhn informoval o pfipravach studie DaPaR (Dabigatran Paediatric
Registry) Study. Jedna se o prospektivni evropskou neintervencni kohortovou
studii. Pfedmétem studie bude dokumentace bezpecnosti dabigatran etexilatu
v |écbé Zilniho tromboembolismu (VTE) a prevence rekurentni VTE u détskych
pacientl ve vékové kategorii od narozeni do 2 let.

7. Dr. Kuhn vyzval k piihlaSovani do Sekce détské hematologie v ramci Ceské
pediatrické spolednosti, kterou Ize provést na webovych strankach Ceské
pediatrické spolecnosti https://www.pediatrics.cz/clenstvi/registrace/, anebo
pfimo na strankach Ceské lékaiské spolednosti: https://www.cls.cz/stante-
se-clenem.

8. Dr. Votava pfipomenul deadline pro abstrakta na konferenci PSDH v Plzni
(30.6.2022) a pfispévky do sekce zajimavych kazuistik.

9. CLIP informoval o zméné postupu diagnostiky fuznich gent, s ohledem na
probihajici zmény legislativy v oblasti IVD se nyni screening provadi pomoci
certifikovaného kitu HemaVision.

10.DalSi morfologicky seminaf se bude konat na podzim 2022.

Prof. MUDr. Jan Stary, DrSc., zapsala MUDr. Hana Ptoszkova
V Ostravé 7.6.2022



