Abstrakt

Leukémie jsou nejcastéjSim nadorovym onemocnénim, které se v détském véku vyskytuje.
Vétsina pripadu tvori leukémie akutni, z nichz nejcastéjsi je akutni lymfoblasticka leukémie
(ALL), druhou nejcastéjsi formou je akutni myeloidni leukémie (AML). Jednim ze zdkladnich
vySetieni pfi stanoveni diagndzy je analyza karyotypu leukemickych bunék, pfi které hledame
rekurentni chromosomové aberace. Tyto zmény ve strukture ¢i poctu chromosomu lze nalézt
az u 90 % nemocnych a u vétsiny z nich je znam i jejich prognosticky vyznam. U ALL jsou za
prognosticky nejvyznamnéjsi cytogenetické zmény povaziovany nalezy tzv. vysoké
hyperdiploidie (>50 chromosomui) a translokace t(12;21)(p13;922), které jsou spojené
s dobrou prognézou, a ddle translokace zahrnujici gen KMT2A v oblasti 1123 spojené se
Spatnou progndézou. U AML se knejcastéjSim aberacim radi t(8;21)(q22;922),
t(15;17)(g24;921) a inv(16)(p13;922), které jsou povazovany za ukazatel dobré progndzy.
Vyznamnym prognosticky nepfiznivym nalezem u AML jsou rovnéz prestavby genu KMT2A,
z nichZ k nejcastéjsSim patti translokace t(9;11)(g23;p13.1). V dnesni dobé existuje mnoho
moznosti, jak chromosomové aberace v leukemickych bunkach detekovat. Z klasickych
cytogenetickych metod se nejéastéji pouziva G-pruhovani, které ma nespornou vyhodu vtom,
Ze umoznuje zdroven pozorovat vSiechny chromosomy a chromosomové aberace pfitomné v
jedné burice. Molekularné-cytogenetické metody (FISH, mFISH, mBAND, aCGH/SNP atd.)
umoziuji svysokou presnosti analyzovat specifické zmény, stanovit presnd mista
chromosomovych zlomu ¢i urcit plvod marker chromosom a vyznamné tak doplnuji vysledky

ziskané pfi konvencni cytogenetické analyze.



