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Klonaalne
ekspansioon
Onkohematoloogilise haiguse 
tekkimise mudel
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Somaatilised mutatsioonid
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Klonaalne hematopoees

Clonal Hematopoiesis of Indetermined Potential (CHIP)

◦ Morfoloogiliselt on välistatud hematoloogiline kasvaja

◦ Puuduvad PNH, MGUS ja MBL diagnostilised kriteeriumid

◦ Esinevad somaatilised mutatsioonid DNMT3A, TET2, JAK2, SF3B1, ASXL1, TP53, CBL, GNB1, BCOR, 
U2AF1,  CREBBP, CUX1, SRSF2, MLL2, SEDT2, GNAS, PPM1D, BCORL1



Klonaalsete muutuste maliigsuse potentsiaal
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KML diagnoosimine

HAEMATOLOGICA 2016



KML elumus tulenevalt diagnoosimise ajast
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ÄML molekulaarsed muutused

BLOOD 2017



Äge müeloidne
leukeemia
Riskigrupid ja elumus





KLL biomarkerid
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Pärilikud hematoloogilised maliigsed haigused

Hereditary Hematologic Malignancies (HHM)

Hereditary Predisposition to Hematopoietic Neoplasms

Hereditary Predisposition Syndromes (HPS)

◦ Klonaalse hemopoeesi ja HHM vastastikused seosed/põhjuslikud seosed ei ole selged

◦ HHM ja de novo ÄML võivad tekkida sarnases vanuses (vanemas eas)

◦ HHM mõjutab vereloome tüvirakkude siirdamise otsuseid ja protseduuri

ASH NEWS AND REPORTS 2020



Hereditary Hematologic Malignancy Syndromes in Adults
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Geneetiline nõustamine on soovitatav 
Ägeda leukeemia või MDS-ga patsiendil on 1. või 2. põlve sugulasel vereloome kasvaja, kalduvus 
veritsustele, makrotsütoos, lümfödeem, immuunpuudulikkus või atüüpilised infektsioonid, 
kaasasündinud anomaaliad jäsemetel, idiopaatiline kopsufibroos või ebaselge etioloogiaga 
maksahaigus

Patsiendil on MDS diagnoositud ≤ 40 a

Tüvirakudoonorid, kellel on veritsuskalduvus, trombotsütopeenia või kes on „halvad 
mobiliseerijad“

Patsiendid, kelle on leitud germline variants on somatic mutation panels

JCO PRECIS ONCOL 2021



Kokkuvõte

Klonaalne hematopoees on osa inimese füsioloogiast

Klonaalne hematopoees on dünaamiline protsess, mille mõju inimese tervisele on laiahaardeline

Geneetika mõjutab otseselt onkohematoloogiliste haiguste prognoosi ja ravivalikuid

Geneetiliste/molekulaargeneetiliste uuringuvõimaluste paranemine on avanud/avab uued 
perspektiivid onkohematoloogiliste haiguste käsitlemises
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