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Cytogeneticke zmeéeny

Aneuploidie

Dobra prognéza

Spatna prognéza

Hyperdiploidie (22 %)
Trisomie 5,7,9,11,15,19

Monosomie X,8,13,14,16,

Hypodiploidie (31 %)

17,22

mmm)> Pravdépodobnost pfeziti 5 let: Hypodiploidie 18 %
Hyperdiploidie 50 %



Cytogeneticke zmeny

Strukturni aberace

Delece IgH Translokace

¥ \ ¥ oN

Spatna prognéza
(4;14), (6;14)
t(14:16)

Stiedni prognéza | Spatna prognéza| |Dobra prognéza
Del 13q14 (RB1) Del 17p13 (p53) t(11;14)

@) Pravdépodobnost preziti 5 let:  t(11;14) 40 %
del 13q14 25 %
t(4:14), (6:14), t(14:16) 15 %



Primarni IgH translokace

“"Méne casty vyskyt u hyperdiploidie
=" dusledek: premisténi partnerského genu k zesilovac¢iim

transkripce nad?rodukce partnerskych
genu
t(11;14) CCND1/ IgH
t(4;14) FGFR3/ IgH
t(6;14) Cyklin D3/ IgH
t(14:16) IgH/ MAF



Charakteristika souboru

90 nemocnych

55 (61%)
POHLAVI

35 (39%)

MEDIAN VEKU 61

KAPPA 62 (69%)

VOLNE RETEZCE LAMBDA 27 (30%)

K+L 1 (1%)



Vysetrovny material.
& Kostni dren: 89 nemocnych
= Periferni krev: 1 nemocny

Vysetrovaci metody:

= G- pruhovani

= FISH: Klasicka
FICTION

= CGH

= M-FISH



Struktura vysetreni

® O O

FISH

t(11:14)

F1SH
t(4:14)




90 nemocnych

36%

19%

19%

26%

W delece RB1 genu

@ prestavba IgH genu

delece RB1 genu + prestavba IgH
B neprokazana zmena RB1 a IgH




50 nemocnych se zménou v IgH genu (56 %)

” Variabilita prestavby
=" 39 % nemocnych s MM (lit.)

Typ prestavby Pocet nemocnych
Prestavba IgH 17

Prestavba + parc. delece IgH

7
Prestavba + parc. duplikace IgH 6
2

Prestavba obou alel IgH

Prestavba + pocet. zmeny IgH

2 klony s patologii IgH

Delece IgH

PocCetni zmeny IgH




14 nemocnych s t(11;14)(g13;932) (16 %)

“" geny CCND 1, IgH

‘¥” pfizniva prognoza

¥~ delece RB1 zhorsuje prognézu
“~ 12 % nemocnych s MM (lit.)

Pocet
nemocnych

Typ prestavby

translokace

translokace + parcialni
delece

translokace + jina zména




11 nemocnych s t(4;14)(p16;932) (12%)

. Pocet
< Geny FGFR 3, IgH Typ prestavby nerc::)ecnych
translokace 4

& Spatna prognéza

translokace + parcialni

= 12 % nemocnych (lit.) Pae oS
translokace + jina zména 1

6

4 nemocni s t(14;16)(a32;p23) (4,5 %)

=" Geny IgH, MAF Typ prestavby Poéet nemocnych

& épatné prognéza translokace
translokace + parcialni

& 2-6 % nemocnych (lit.) | delece
translokace + jina zména




25 nemocnych bez patologie RB1a IgH (28 %)

pocet ‘¥~ Hyperdiploidie 19 nemocnych

nemocnychQ -

‘“" Dobra prognéza

%~ 31 % nemocnych (lit.)
B T
NejCastejsi trisomie
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Zmeny zjistené metodou CGH u 9 nemocnych
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47,XX,?del(4q),?der(6),der(9),t(11;14)(q?13;q732),+18
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Zaver

¥~ Molekularné genetické vySetfeni odhalilo zmény
u 86 (96 %) nemocnych s MM

““” Frekvence nalezenych zmén odpovida literarnim udajum

" Klasicka cytogenetika odhalila zmény pouze u 22,7 %
nemocnych s MM

¥~ Doplnéni klasické cytogenetiky metodami FISH a CGH
zvysSilo vyskyt nalezenych chromosomovych zmén

¥~ Heterogenita prestaveb IgH genu bude dale studovana

‘“~ Bude provedena statisticka analyza klinického vyznamu nalezenych
chromosomovych zmen
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