Abstrakt

Myelodysplastické neoplazie (MDS) jsou heterogenni skupinou klonalnich onemocnéni krvetvorby.
Jednim z cytogenetickych nalezl, se kterym se u pacientl s MDS vzacné setkdvame, jsou aberace
chromosomu 17. Byla provedena cytogenomickd analyza nebalancovanych aberaci chromosomu 17
u 37 dospélych pacientl s primarnimi a sekundarnimi MDS. Nejcastéjsim typem zmén chromosomu 17
byly nebalancované translokace, ke kterym dochazelo stémér vSemi chromosomy. Aberace
chromosomu 17 byly u 34 pacientl (91,9 %) soucasti komplexniho karyotypu. Osm pacientll (21,6 %)
mélo zmény obou homolognich chromosomG 17. Rozdil v celkovém preziti pacientl s jednim a se
dvéma aberovanymi chromosomy nebyl statisticky vyznamny. Byl vSak pozorovan trend lepSiho preziti
pacientl s jednou aberaci. U tfi pacientl doslo ke klondlnimu zisku aberace chromosomu 17 spolu s
deleci oblasti 17p13, kde se nachazi gen TP53. Delece byla potvrzena celkem u 27 pacientt (72,9 %),
vcetné vSech nemocnych se sekundarnimi MDS, a jeji zisk nemél vliv na celkové preziti. Mutace TP53
byla zjisténa u 17 z 21 (80,9 %) vy$etiovanych nemocnych. Z toho 12 mélo zarover deleci 17p13. Ctyfi
pacienti méli dvé mutace a jeden pacient mél mutaci spolecné s uniparentalni disomii 17p. Tyto nalezy

maji velmi Spatnou progndézu a median celkového preZiti nemocnych byl 2 mésice.
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