Abstrakt

T-ALL (T-bunécné akutni lymfoblastické leukemie) ptedstavuji 10—15 % détskych
akutnich lymfoblastickych leukemii a jedna se o klinicky i geneticky heterogenni
onemocnéni. Zhruba 50 % nemocnych mé normalni karyotyp, a piestoze byla popséana fada
kryptickych rekurentnich chromosomovych aberaci, jejich prognosticky vyznam neni zcela
jasny. Cilem studie bylo detailné¢ analyzovat buiky kostni difen¢ déti s T-ALL pomoci
cytogenomickych metod, urcit frekvenci kryptickych aberaci a posoudit jejich vyznam pro
prognézu onemocnéni. Vysetiili jsme diagnostické vzorky u 67 déti s T-ALL (19 divek a
48 chlapct, median véku 8 let). Ziskané zmény jsme analyzovali metodami G-pruhovani,
I-FISH (Dako, Abbott) a MLPA (MRC-Holland). Chromosomov¢ aberace jsme detekovali
u 60 déti (91 %). NejcastéjSimi zménami byly delece genu CDKN2A4 (48%), které jsme
pozorovali obvykle v kombinaci s dalSimi zménami. Dale ptestavby lokusii pro 7CR geny
(20x). Ptfestavby genu TLX3 jsme detekovali v 18 ptfipadech a nikdy nebyly asociovany
s prestavbami 7CR lokusi. Komplexni karyotyp jsme prokdzali u 10 nemocnych s
rekurentnimi zlomovymi misty 5935 a 10q24. 47 pacientli zije v prvni nebo druhé
kompletni remisi, relaps onemocnéni se vyskytl u 14 déti a 20 jich zemielo. Statisticka
analyza OS i EFS se vyznamné liSila pouze pro parametr TRA/TRD (p = 0,05), ktery je
spojovan s dobrou prognézou. U parametru 72X3 (p = 0,05) se statisticky vyznamné liSilo
jen OS a je asociovan se Spatnou prognézou. V nasem souboru jsme prokazali kryptické
chromosomové aberace u vétSiny nemocnych. Vhodna kombinace cytogenomickych
metod umoznuje detekci specifickych prognosticky vyznamnych aberaci a pfispiva

k lepSimu pochopenti jejich tlohy v patogenezi T-ALL.



