hogy sikerul a fistalabb generdciot meggydeni a rendsze-
res véradidsra. A keresztdondcids adatok cseréjével fokoz-
hatjuk a betegellitis biztonsdgit, misrészt potolhatdak
a hidny26 epidemiolégiai adatok, illetve megeldzhetdve

vilik, hogy az aferezises donorok kockdztassdk egésasé-
guket azzal, hogy parhuzamaosan akir tobb allomason is
adnak plazmait (4/2017)

Juvenilis myelomonocyter leukaemia jelentkezése azonos PTPN1T1 mutaciot

hordoz6 juvenilis xanthogranulomat kovetéen
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Bevezetés: Az irodalomban a juvenilis mydomonocyter
leukaemia (JMML) & a juvenilis xanthogranuloma (JXG)
egyuttes dofordulisit tobb esctben is lartdk valamint a
két betegség szckvencidlis dofordulisdt is kazalték eset-
tanulma nyokban. Mindezek cllenére a JMML és a JXG
cgyuttes dofordulisinak hitterében 4dllé patogenctikai
dtéréscket napjainkig sem sikerult fekdmni

Anyagok ¢és modszerck: Sanger sackvenalas segitségévd
a CBL, KRAS, NRAS, PTPNII, & SETBPI génck rdevins
régidinak vizsgdlatit, valamint G)-genericids szekvend-
lassal az emlitettcken kivul tovabbi 43 gén mutdcidanali-
zisét végezntuk el a sontvdd és br biopszids mintakbol. A
csiravonali eredet vizsgd lata hajhagyma mintibdl tortént.
Eredményck: Az dltalunk vizsgdlt fidgyermek bdrén
hirom hénapos kordban sirga papulik jelentek mey.
Hét hénapos kordban a bér biopsza JXG-t igazolt, ezt
kovetden szorosan monitoroztdk a pacienst. Huszonot
hénapos kordban négy hénapj fenndllo fdsd kgati fer-
16zés, tendencidzusan emelkedd fehérvérsgt és monocyta
szdm, wvalamint foko26dé mérekd thrombocytope-
nia és anacmia kivizsgilisa sordn a rebiopszia, valamint
a molckuliris diagnosztikai vizsgdlat igazolta a JMML

diagnézisit. A mintiban a PTPNII gén 3-as exonjéban
talilhaté ¢. 226G>A (p. EAK, COSM13000) mutdaot
azonositottuk. Elvégezve a hajhagymibol és a kordbbi
JIXG mintdbdl a mutdadanalizist, a osiravonali eredet
nem igazolédott, azonban a masfél évvel kordbbi bdrmin-
tiban kimutathaté volt a muticié. Uj-genericios szek-
vendlissal dvégezve a JXG és JMML minta muticids
profiljidnak meghatdrozasit, a betegségek hatterében nem
sikeruk csiravonali mutiié hordozasdt fdtdmi, amely a
két betegség egymassal klondlisan kapcsol megjelenését
tdmasatja ald

Kovetkeztetésck: A paciens esetében a molckulan s vizs-
galatok eredménycként a JXG és IMML kazotti klona-
lis kapcsolatot sikerult kimutatni, az azonos szomati kus
PTPNI1 mutdad hordozisin keresztul. Ezzel dsdként
sikerult fdtdrmunk a JXG és ]IMML egyuttes cldforduls-
sdnak hitterében dll6 genetikai diérés egy példiat
Tamogatds: NFKIH KHI7-126718 ¢és NVKP_16-1-
2016-0004; MTA LP95021 ¢és az Emberi Erdforrisok
Minisztériumdnak Felsdoktatdsi Intézményi Kivalosag
Programja, a Semmelwas Egyetem Mokkulins biokgia
témateruleti programja keretében

Keresztmetszeti elemzés: A kronikus myeloid leukémia kezelése és kovetése a

mindennapi klinikai gyakorlatban a Debreceni Egyetemen
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A krénikus myeloid leukémia (CML) ritka betegség
Magyarorszdgi incidencidjdrdl nincs pontos adat, kb
100 5 beteg regisztricidjira kerul sor évente. A Nemzeti
Egészségugyi Alapkezeld adatbizisa alapydn 2018-ban
mintegy 1400 beteg részesult tirozin kindz gité (TKI)
kezeksben. A CML kronikus fazisdnak dsd, illetwe
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tobbedik vonalas kezdésére jeknleg 5 fde TKI all rendel-
kezésre (imatinib, bosutinib, dasatinib, nilotinib és pona-
tinibl. A kezelés sikerességét egyértdmien az akcderdlt
¢s a blasztos fazis dkerulése hatirozza meg. Bar a korai
és mély molekuliris vilaszok elérését tekintve a kontrol-
lalt, mubicentrikus, randomizalt klinikai tanulminyok
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