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Prognostické mutace u myelodysplastického syndromu po transplantaci hematopoetickych bunék

Patogeneze myelodysplatického syndromu (MDS) stoji na genetickych mutacich, které také udavaji klinicky
obraz nemoci, tj. fenotyp. Genetick¢é mutace tak mohou predikovat G¢innost 1é¢by, prognoézu po alogenni
transplantaci kmenovych bunék. Geneticka profilace mtize byt velkym piinosem.

Do piipravené studie bylo zatazeno 1541 pacientii s MDS a byla hleddna asociace mezi genetickymi mutacemi
a stavem pacienta po transplantaci, tj. celkové preziti, relapsy atd.

V 19 % ptipadi byla pfitomna mutace TP53 a byla také spojena s kratSi dobou pfeziti, ¢asnéjSim nastupem
relapsu oproti pacientim bez této mutace. Dalsi byla mutace v RAS signaliza¢ni cest¢ a JAK2, ta také
ptedurcuje své nositele k horSimu posttranplantacnimu priibéhu. TP53 mutace je negativni prognosticky faktor
pro pacienty, ktefi podstoupili redukovanou i myeloablativni 1é¢bu pied transplantaci. V ptipadé mutace v RAS
pak redukovany rezim sniZil riziko relapsu. U 4 % mladych dospélych se vyskytovala heterozygotni mutace v
se Shwachman—Diamond syndromem asociovaném SBDS genu spoleéné s mutaci v TP53, tato kombinace
znamenala velmi Spatnou progndzu pro pacienty. Mutace v p53 reguldtoru PPM1D byla ¢astéjsi mezi pacienty s
MDS spojenou s terapii nez u pacientd s primarni MDS.

Je tedy patrné, ze rozdilné mutace mohou predikovat nasledny stav pacienta a napi. v ptipadé¢ mutace v RAS je
mozné vybérem 1éCby snizit riziko relapsu po alogenni transplantaci hematopoetickych bunék.
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