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Chronicka lymfaticka leukémie (CLL — Chronic lymphocytic leukemia) je onemocnéni charakterizované
klonalni proliferaci B-lymfocytld. CLL patfi mezi nejcastéjSi lymfoproliferativni onemocnéni s fadou
definovanych rizikovych faktorll, nicméné etiopatogeneze zlstava do jisté miry neobjasnéna.
V poslednich 10-15 letech se objevuji rlzné studie, které hovofi pfedevS§im o genetické
predispozici k tomuto onemocnéni. Plsobeni vnéjsich faktor( v etiologii CLL
prokazano nebylo. V souvislostis CLL je také definovany asymptomaticky stav, oznacovany jako
monoklonalni B-lymfocytéza (MBL — Monoclonal B-cell lymphocytosis), ¢asto popisovany
jako prekurzorovy k CLL.

Byla provedena imunofenotypizace lymfocytl pratokovou cytometrii u jedincl v kontrolni
skupiné (100 osob) a ve skupiné CLL/MBL (pacienti s diagnézou CLL nebo MBL, 50 osob). U vSech
jedinch kontrolni a CLL/MBL skupiny byly vySetfeny vybrané genetické polymorfizmy (rs17483466,
rs735665, rs7176508, rs872071, rs13397985), které byly v jinych studiich asociovany s vyskytem CLL,
MBL. Cilem bylo porovnat zastoupeni genotypu u kontrolni a CLL/MBL skupiny a zhodnotit asociaci
testovanych jednonukleotidovych polymorfizm( s onemocnénim CLL, MBL se zaméfenim na pacienty,
u nichZ byla sou€asné diagnostikovana solidni malignita.

Pacientim z CLL/MBL skupiny byla na zakladé vysledkd stanoveni krevniho obrazu, analyzy
periferni krve pritokovou cytometrii stanovena diagnéza CLL (37 pfipadd), v pfipadé nenaplnéni
pocetnich (nizky pocet klonalnich B-lymfocytd) €i klinickych kritérii byla stanovena diagn6za MBL
(13 pfipad). Pacienti s diagn6zou MBL byli kategorizovani do skupiny s nizkym nebo vysokym poc¢tem
cirkulujicich klonalnich B-lymfocytt. Vysledny imunofenotyp vSech pacienttd byl stejny: typicky
pro klonalni buriky CLL (CD5+ CD23+ CD204m), Jeden z 5 vySetfovanych polymorfizm(, rs735665, byl
stanoven jako signifikantni pro zvySené riziko onemocnéni CLL i MBL (p = 0,007). V souvislosti s po&tem
rizikovych alel v genotypu byl pozorovan trend ke zvySenému riziku onemocnéni CLL nebo MBL
pfi vy$§im zastoupeni rizikovych alel u polymorfizm0 (rs17483466, rs735665, rs7176508, rs13397985).

V patogenezi onemocnéni CLL i MBL se uplatriuje celé spektrum faktord. Rizikovym faktorem
je prokazatelné vysSi vék jedince. DalSim vyznamnym faktorem je rodinna anamnéza — zejména
prvostupnovi pfibuzni pacientll s CLL maji vysSi riziko rozvoje CLL (tzv. familiarni forma) nez je tomu
u pacientl bez rodinné zatéZe. Stim souvisi geneticka predispozice k CLL/MBL, tedy zmény

na chromozomalni i molekularni drovni.



