Selhani kostni diené (AA, RCC) — diagnostika 2022

Diagnosticky postup pri panyctopenii s hypocelulirni kostni dieni (v aspiraci)

1. Indikovat trepanobiopsii kostni direné ASAP
- pozadovat hodnoceni bunécnosti a zdkladni struktury ve STATIM rezimu
hodnoceni (ev. druhé ¢teni) v referenéni laboratoti EWOG-MDS — dr Campr
(jmenovité bunécnost, dysplazie dle EWOG kriterii)

2. soubézné diagnosticky workup

e aspirace dfené 2 mista - morfologie
- FACS (M.Novékova, E.Mejstiikova — CLIP)
- cytogenetika karyotyp + FISH 7,8 — STATIM
- molek. genetika - zamrazeni, izolace DNA
(doc Fronkova — CLIP)
- pozadavek na NGS panel PID/MDS v individ. ptipadech
(syndromicky, familiarni vyskyt)
-délka telomér u susp. fenotypu

e krev - 1. priitokova cytometrie (jmenovité¢ GATA2 fenotyp + PNH klon)

2. HLA pacienta - 2 nezavislé vzorky (oznacené jinym datem ¢i hodinou ¢i
mistem OQbéru) EDTA (oba do UHKT HLA laboratof, ev. jeden lokalné,
druhy do UHKT) — pozadavek ,,urgent, indikace k transplantaci*

- 3. DEB test, u susp. fenotypu + genetické vySetieni FA (germline material)

4. sérologie CMV, EBV, HSV, VZV, HHV6, ParvoB19

5. hepatitidy (aHCV, HbsAg, aHAV, ev §ir$i panel pii hepatitid¢)

6. krevni skupina — fenotyp

- 7. HbF

8. 1gG,A,M, autoprotilatky ( ANA, ANCA, dnDNA,aTglA, jaterni blot)

e Stolice — elastaza (ev. trypsinogen) — vylouceni pankreatické insuficience

e HILA rodinna studie - rodice, a vlastni sourozenci — nejpozdéji do 5 dni
(od kazdého jeden vzorek EDTA (Ize vySetfit lokalné€ a neprodlené poslat kopii
vysledkt do FNM ¢i do UHKT, ev. rovnou vzorky poslat do UHKT - HLA
laboratot), souc¢asné s podepsanymi kopiemi souhlasii s genet.vySetienim (web

UHKT).

e + reference k transplantaci pod diagnosou ,,selhani kostni difené*



Symptomaticka 1é¢ba do stanoveni diagnosy
1. profylaxe TMP/SFX a antimykotika
2. pfiinfekei Sirokospektra baktericidni atb (dle tize 1 2-kombinace)
pokud je vylou€ena aberace 7 - zahajeni GCSF Sug/kg 1x denné

3. transfuze separ. trombo<10 tis nebo pfi krvaceni, erymasa Hb<80 g/l

Lécebny postup na zakladé vyvhodnoceni vstupnich parametri po 2 tvdnech

druha biopsie se standardné nedéla, pouze pokud neni reprezentativni nebo konkluzivni
prvni vzorek

~indikaéni vizita*

o vysledky trepanobiopsie, cytogenetika, HLA studie, DEB test
o vyhodnoceni tize BMF (minim. hodnoty KO — tr, ANC, ARC)

1. hypoplasticka kostni dien bez cytogenetickych abnormit

postup nezavisle na histologickém zavéru (AA nebo RCC)

a. Selhani kostni difené spliiujici Kritéria SAA

cytopenie min. ve 2 fadach: granulocyty : ANC<0,5 x10%/1
trombocyty < 20 x107/1
retikulocyty:ARC < 20x10°/ 1

+ hypoplazie kostni dfené ( bunéénost < 30% v trepanobiopsii)

= urgentni stav — indikace k 1é¢bé ASAP
posouzeni individudlné podle tize cytopenie, stupné selhani dfen¢ a dostupnosti
o MSD-HSCT
o imunosupresivni lééba (ATGAM) - zahajeni do 3 tydni od diagnosy
o MUD-HSCT (10/10 darce), neni-li dostupny ATGAM

IST: response zavisi na intervalu k zahajeni 1écby
hodnoceni odpovédi: D90,120, u pac. s alespoil PR - definitivhé D180
je-li D90 ANC<200/ul — indikace k MUD-HSCT

b. Selhani kostni diené nespliujici kritéria SAA = ,,nonSAA-like*

— monitorace vyvoje KO, ev. opak. biopsie, indikace k 1é¢b¢é pti progresi

(potieba transfuzi, ANC<500/ul)



. hypocelularni kostni dfefi s chromozomalnimi aberacemi
— doplnit somaticky a germline PID/MDS panel - indikace k HSCT

. GATAZ2 s klonalni dysplazii (aber.chromozomu 7) — indikace k HSCT pted progresi

SAMDY/9L — monitorace klonalniho vyvoje, moznd w a w strategie
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