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Souhrn
Jedním z nejdůležitějších nezávislých prognostických faktorů u nemocných s mnohočetným myelomem je nález specifi ckých aberací. 
Klasická cytogenetická analýza založená na analýze mitotických preparátů je u nemocných s mnohočetným myelomem limitovaná 
nízkou proliferační aktivitou plazmatických buněk. Molekulárně cytogenetické metody, zejména technika interfázní fl uorescenční 
hybridizace in situ (FISH), je relativně rychlá, citlivá a vysoce specifi cká metoda, která při použití vhodných centromerických či 
lokusově specifi ckých DNA sond umožňuje detekovat početní a strukturní chromozómové odchylky v nedělících se jádrech interfázních 
buněk. Na rozdíl od leukémií je u mnohočetného myelomu správné využití techniky FISH podmíněno separací nádorových buněk 
či identifi kací plazmatických buněk v kostní dřeni. Práce shrnuje principy, výhody i omezení klasické a molekulární cytogenetiky 
a jejich modifi kací používaných při vyšetřování cytogenetických změn u mnohočetného myelomu. Jsou prezentovány nejčastější 
typy početních a strukturních chromozómových změn vyskytujících se v karyotypu nemocných s mnohočetným myelomem a jejich 
prognostický význam. 
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Summary
The presence and type of chromosomal abnormalities belong among the most important independent prognostic factors in patients with 
multiple myeloma. Classical cytogenetics based on the analysis of mitotic fi gures is often diffi cult due to the low proliferative index of 
malignant plasma cells. In order to circumvent this pitfall, molecular cytogenetics methods especially interphase fl uorescence in situ 
hybridization (FISH) with centromeric or locus specifi c DNA probes have been developed to study the most frequent numerical and 
structural chromosomal abnormalities observed in myeloma. The main difference to leukemias is that interphase FISH in myeloma 
needs to be coupled with plasma cell identifi cation in the bone marrow specimens. The aim of this article is to summarize the 
principles, impact and limits of classical and molecular cytogenetic methods and their modifi cations used for the routine identifi cation 
of cytogenetic abnormalities in multiple myeloma. We discuss the most common types of chromosomal aberrations in multiple 
myeloma and their prognostic importance.
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Úvod
Současný rozvoj nových technologií založených na po-
znatcích genetiky a molekulární biologie umožňuje zlep-
šení diagnostiky a prognostiky v onkologii. Molekulárně 
genetická vyšetření používaná v onkologii se rozrůstají 
s pokrokem znalostí o lidském genomu každým dnem. 
Význam těchto disciplín stále roste i s ohledem na stále 
účinnější protinádorovou léčbu či zavádění nových léčeb-
ných protokolů. Z tohoto hlediska se genetické abnorma-
lity charakterizující nádorovou buňku stávají prioritními 
z hlediska jejich využitelnosti v klinické praxi. U nádoro-
vých buněk můžeme pozorovat velmi pestrou a početnou 
škálu abnormalit. Častými genetickými změnami, které se 
v průběhu vzniku a vývoje nádoru objevují, jsou chromo-
zómové aberace představující ztráty, zmožení či přemístě-
ní genetického materiálu. 

Základním kamenem moderní nádorové cytogenetiky byl 
objev první specifi cké chromozómové odchylky u chro-
nické myeloidní leukémie (CML) tzv. fi ladelfského (Ph) 
chromozómu. Tento chromozóm popsali Nowell a Hun-
gerford v roce 1960 a nazvali jej podle města, kde byl 
objeven (24). V roce 1973 popsala Rowleyová vznik Ph 
chromozómu jako výsledek reciproké translokace mezi 
chromozómy 9 a 22 a tímto zjištěním položila základ dal-
šímu rozvoji onkocytognetiky (27). 
Od objevu fi ladelfského chromozómu bylo postupně na-
shromážděno mnoho poznatků dokazujících, že získané 
chromozómové změny, které se vyskytují u onkologic-
kých onemocnění, jsou integrální součástí procesu maligní 
transformace buněk (14 ).
Doposud bylo evidováno v Mitelmanově databázi na 
53 000 různých typů abnormalit, které byly popsány 
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u různých hematologických malignit a solidních nádorů 
(22). Dnes jsou proto cytogenetické diagnostické metody 
spolu s řadou dalších vyšetření nedílnou součástí vstupní 
diagnostiky u mnoha onkologických onemocnění. Cyto-
genetická vyšetření nádorových buněk tak spolu s dalšími 
molekulárními technikami výrazně napomáhají charakte-
rizaci biologických a klinických vlastnosti nádorů pro úče-
ly upřesnění diagnózy, stanovení prognózy, volby způsobu 
terapie či kontrole účinnosti léčby.

Cytogenetické změny u mnohočetného myelomu a je-
jich význam
Obdobně jako u jiných hematologických malignit i u MM 
se často setkáváme se specifi ckými klonálními početními 
i strukturními abnormalitami chromozómů, poměrně často 
se jedná o složité komplexní změny karyotypu. Z těchto 
důvodů je v posledních letech u nemocných s MM často 
považován za rozhodující prognostický faktor jejich úvod-
ní cytogenetický nález. Na základě cytogenetických nálezů 
můžeme nemocné s MM rozdělit do různých genetických 
podskupin, které se liší v odpovědi na léčbu a v prognó-
ze onemocnění. Studie prováděné během uplynulých let 
prokázaly, že přítomnost specifi ckých aberací u pacientů 
s MM představuje rozhodující prognostický faktor jak při 
léčbě autologní transplantací, tak při užití vysokodávko-
vané chemoterapie (5, 23, 26, 10). Prognostická stratifi -
kace slouží i pro odlišení nemocných s vysokým rizikem 
náhlé transformace choroby, u nichž by měla být bezpro-
středně zahájena léčba. Intenzivně se též studuje význam 
cytogenetických změn při léčbě některými novými typy 
léků, jako jsou inhibitory angiogeneze či proteáz (32, 15). 
Přesné určení karyotypu myelomových buněk a včasná 
detekce prognosticky významných aberací 
Podle literatury existují dvě hlavní cytogenetické podsku-
piny MM; hyperdiploidní varianta (H-MM) asociovaná 
s častým nálezem početních odchylek, zejména trizomií 
chromozómů 3, 5, 7, 9, 11, 15, 19 a 21, a non-hyperdiplo-
idní varianta (NH-MM) typická vysokou četností struk-
turních abnormalit chromozómů, zejména translokací po-
stihujících IgH lokus lokalizovaný na chromozómu 14 (7, 
9, 37). 
Za nejčastější chromozómovou změnu u MM je považo-
vána delece dlouhých ramen chromozómu 13 – del(13)
(q14), která se při klasickém cytogenetickém vyšetření 
objevuje u 15-20 % a při použití FISH více než u poloviny 
nově diagnostikovaných pacientů s MM (7, 36). Většina 
autorů považuje tuto aberaci za špatný prognostický uka-
zatel, zejména pokud je nalezena v metafázních analýzách 
nebo pokud se vyskytuje v kombinaci s dalšími chromo-
zómovými abnormalitami, jako je delece 17p13 a translo-
kace t(4;14) (10). Rozsah delece může být různý, u většiny 
nemocných (až 90 %) pravděpodobně dochází ke ztrátám 
celého 13. chromozómu (monosomie 13). Druhou nejčas-
tější abnormalitou v karyotypu je nález hyperdiploidní-
ho buněčného klonu (47 – 74 chromozómů), který bývá 
přítomen asi u 50 % pacientů s MM a je obvykle spojen 
s lepší prognózou než přítomnost hypodiploidie (méně 
než 46 chromozómů) nebo diploidie (7, 37, 35). Častým 
nálezem v karyotypu MM bývají strukturní přestavby 
postihující IgH lokus. K nejčastějším přestavbám zahr-

nujícím IgH lokus patří translokace t(11;14)(q13;q32), 
která se vyskytuje asi u 20 % nemocných s MM. Podle 
některých autorů je provázena delším celkovým přežitím 
nemocných a na rozdíl od ostatních přestaveb 14q32 je 
považována spíše za příznivý prognostický ukazatel (7, 
35, 8). Další specifi ckou strukturní aberací postihující IgH 
lokus je t(4;14)(p16;q32), která je popisována u asi 15 % 
nemocných s MM. Tato translokace je obvykle provázena 
velmi agresivním průběhem onemocnění. Nepříznivou 
prognózu pro nemocné znamená rovněž nález translokace 
t(14;16)(q32;q23), která se vyskytuje asi u 5 % případů 
s primárním MM a je též spojena s kratším přežitím a agre-
sivním průběhem onemocnění (2, 10, 7, 35).
Za další klíčové genetické abnormality související s horší 
prognózou je považována delece oblasti 17p13 (gen p53), 
se kterou se setkáváme asi u 10 % nemocných a v poslední 
době též zisk úseku 1q21 (gen CKS1B), který bývá popi-
sován až u 40-70 % pacientů (16, 12).

Konvenční cytogenetická analýza u mnohočetného 
myelomu
Z hlediska metodického je vyšetření změn u MM stejně 
jako u jiných hematologických malignit založeno buďto 
na klasické analýze karyotypu prostřednictvím pruhova-
cích technik (tzv. konvenční cytogenetika založená na Gi-
emsa pruhování metafázních chromozómů), nebo na vyu-
žití molekulárně cytogenetických metod. 

Vstupní materiál
V případě konvenčních cytogenetických vyšetření u MM 
je vstupním materiálem ke stanovení karyotypu malig-
ních linií kostní dřeň (KD) pacientů. Základní podmínkou 
úspěšného cytogenetického vyšetření je v každém přípa-
dě dostatečné množství biologického materiálu. Odběr 
materiálu (1-3ml KD) je prováděn sterilně do připravené 
zkumavky s obsahem malého množství (0,5 ml) heparinu. 
Důležitou podmínkou úspěšného cytogenetického vyšet-
ření je, aby se jednalo o první frakci odběru kostní dřeně. 
Kultivace probíhá v různých kultivačních mediích, nejčas-
těji RPMI v termostatu při 37°C (může to být i Panserin, 
Cytogen plus atd. dle nabídky jednotlivých fi rem, ale se 
stejnou nutriční hodnotou). Po 24hodinové kultivaci (tzv. 
krátkodobá kultivace) nastává proces zpracování materiálu 
a příprava preparátů. Nezbytným krokem celého postupu je 
využití schopnosti působení kolchicinu na funkci dělícího 
vřeténka, tj. zastavení procesu buněčného dělení v metafá-
zi. Následuje přidání hypotonického roztoku (0,075 M KCl 
na 10-20 minut), který umožní nabobtnání buňky, zvětšení 
jejího objemu a rozložení chromozómů v ekvatoriální ro-
vině. Proces fi xace buněk zahrnuje 3-4x opakované při-
dávání fi xačního roztoku (metanol-kys. octová v poměru 
3:1) vždy po odstředění a odsátí supernatantu. Vykapáním 
buněčné suspenze na předem odmaštěná a důkladně omytá 
podložní skla získáme cytogenetické preparáty vhodné pro 
další použití, tj. aplikaci barvicích metod cytogenetických 
nebo technik molekulárně cytogenetických.
I když metody metafázní cytogenetiky dosáhly v uplynu-
lých letech značného rozvoje a jejich rezoluční možnosti 
se výrazně zvýšily, přesto má konvenční cytogenetická 
analýza zvláště u MM výrazná omezení. Výsledky cyto-
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genetického vyšetření u MM jsou často limitovány nízkou 
infi ltrací kostní dřeně nádorovými plazmatickými buňka-
mi a s tím souvisejícím nízkým mitotickým indexem. Pro-
blémem může být i špatná morfologie chromozómů, která 
často nedovoluje přesnější lokalizaci zlomových míst.

Klonální chromozómové aberace podle údajů v literatu-
ře nalézáme při konvenční cytogenetické analýze asi jen 
u 30 % nemocných s mnohočetným myelomem (4, 31). 
U mnoha pacientů je však klasické cytogenetické vyšet-
ření neúspěšné nebo neinformativní. V kultivaci tak na-
lézáme pouze buňky s normálním karyotypem. Přes tuto 
skutečnost má konvenční cytogenetika u MM stále velký 
význam. Tak např. případný abnormální cytogenetický 
nález delece13q/monosomie 13 pozorovaný na mitózách 
přináší informaci nejen o strukturní abnormalitě chromo-
zómů, ale svědčí i o zvýšené proliferaci patologických bu-
něk, což samo o sobě již pro pacienta znamená špatnou 
prognózu (25). 

Molekulární cytogenetika u mnohočetného myelomu
Nové možnosti v této oblasti přinesl rozvoj molekulárně 
cytogenetických metod, které pomohly překonat určitá 
metodologická omezení klasické cytogenetiky. Jedná se 
hlavně o techniku fl uorescenční in situ hybridizace (FISH) 
a její modifi kace, která se začala intenzivněji používat 
v cytogenetických laboratořích od poloviny 80. let minu-
lého století. 
Základní metodou molekulární cytogeneticky je hybridi-
zace in situ, která umožňuje zviditelnit sekvence nukleo-
vých kyselin přímo na mikroskopických preparátech obsa-
hujících fi xované a morfologicky zachovalé chromozómy 
nebo interfázní jádra. Molekulární hybridizace in situ je 
založena na použití značené jednořetězcové hybridizační 
sondy, tj. krátkého úseku DNA. Tato sonda se v důsledku 
komplementarity bazí může po denaturaci vázat k cílové 
sekvenci DNA buněk nacházejících se na mikroskopickém 
skle a umožnit tak detekci defektních genů či chromozó-
mů v genomu nádorových buněk. Molekulárními metoda-
mi studované fragmenty DNA jsou přibližně 200 – 300 
kilobází velké. Na základě konjugace DNA sondy s fl uo-
rochromem můžeme potom místa hybridizace detegovat 
prostřednictvím fl uorescenčního mikroskopu. V naprosté 
většině případů jsou fl uorescenční signály snímány velmi 
výkonnou CCD kamerou napojenou na počítač se speciál-
ními programy pro FISH, citlivost metody se tak zvyšuje 
o několik řádů. Diagnostické postupy založené na meto-
dách molekulární cytogenetiky dovolují rozlišit tak malé 
změny na chromozómech, které nebylo možno dříve v ka-
ryotypu prokázat. Další výhodou je, že metody FISH při 
použití vhodných DNA sond umožňují detegovat početní 
i strukturní chromozómové abnormality nejen v mitózách, 
ale i v nedělících se interfázních jádrech (tzv. interfázní 
I-FISH). Tato skutečnost je zvláště významná při moleku-
lárně cytogenetickém vyšetření MM, kde se jako vstupní 
materiál opět používá suspenze fi xovaných buněk kostní 
dřeně, které jsou vykapány na mikroskopická skla. Zde už 
nevadí nízké hodnoty mitotického indexu, pro vyšetření 
je dostačující samotná přítomnost interfázních myelomo-
vých buněk ve vzorku. 

Specifi cké problémy molekulárně cytogenetických vy-
šetření u nemocných s MM
I v případě molekulárně cytogenetických vyšetření vzorků 
MM ovšem někdy narážíme na problém nízké infi ltrace 
kostní dřeně nádorovými myelomovými buňkami. U ně-
kterých pacientů může být zastoupení plazmocytů mezi 
ostatními buňkami kostní dřeně menší než 5 %. Ke správ-
nému molekulárně cytogenetickému vyšetření myelomo-
vých buněk se proto používají následující přístupy:

a) morfologická identifi kace nádorových plazmocytů 
v kostní dřeni v kombinaci s technikou I-FISH 

V některých světových laboratořích jsou používány auto-
matizované mikroskopické stanice, které umožňují prová-
dět současně morfologické i genetické vyšetření jednotli-
vých buněk. Prvním krokem je morfologická identifi kace 
nádorových myelomových buněk v nátěrech kostní dřeně 
za využití světelného mikroskopu na základě May Grun-
wald Giemsova barvení. Následně probíhá naskenování 
a zaznamenání souřadnic těchto buněk pomocí CCD ka-
mery, mikroskopického stolku s automatizovaným posu-
nem a počítače. Druhý krok spočívá v hybridizaci těchto 
preparátů se specifi ckými DNA sondami. Chromozómové 
abnormality jsou potom v celém vzorku kostní dřeně cíle-
ně studovány pomocí fl uorescenčního mikroskopu pouze 
u buněk, jejichž poloha na mikroskopickém preparátu od-
povídá poloze morfologicky identifi kovaných nádorových 
buněk. Citlivost této metody je srovnatelná s metodou 
RT-PCR, (10-3-10-4), záchyt aberací je podstatně vyšší než 
u běžné FISH prováděné na plné kostní dřeni (13) .

b) separace nádorových plazmocytů v kombinaci 
s technikou I-FISH
Separační metody umožňují získat populaci nádorových 
plazmocytů z buněk kostní dřeně o vysoké čistotě, na 
nichž provádíme následné molekulárně cytogenetické vy-
šetření. V laboratorní praxi se setkáváme nejčastěji s imu-
nomagnetickou separací myelomových buněk pomocí 
CD 138+ specifi cké protilátky (AutoMacs) nebo s fl uo-
rescenční imunomagnetickou separací (FACSAria). Před 
vlastním cytogenetickým vyšetřením musí být separované 
buňky získány v dostatečném množství a vysoké čistotě 
a opět fi xovány a vykapány na mikroskopická skla (6). 
Pro některé pokročilé molekulárně cytogenetické techni-
ky (CGH, array-CGH) používáme separované buňky i pro 
izolaci DNA.

c) imunofl uorescenční značení nádorových plazma-
tických buněk v kombinaci s metodou FISH (tzv. cIg-
FISH)
Vyšší záchyt aberací umožňuje rovněž simultánní imu-
nofl uorescenční značení a molekulárně cytogenetické vy-
šetření klonálních plazmatických buněk prováděné přímo 
na mikroskopických preparátech s vykapanými buňkami 
kostní dřeně. Preparáty hybridizujeme s příslušnými DNA 
sondami a myelomové plazmocyty identifi kujeme mezi 
ostatními buňkami kostní dřeně pomocí fl uorescenčně 
značených protilátek proti lehkým řetězcům cytoplazma-
tických imunoglobulínů, které jsou konjugované s fl uoro-
chromem AMCA. Při pozorování ve fl uorescenčním mi-
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kroskopu rozlišujeme jednotlivé nádorové buňky v kost-
ní dřeni na základě sytě modrého zbarvení cytoplazmy 
a pouze v těchto značených buňkách následně vyšetřujeme 
aberace chromozómů metodou I-FISH (1, 19). 
Zejména poslední dva způsoby cytogenetického vyšetření 
myelomových buněk jsou ve světových laboratořích rutin-
ně využívány, v České republice většina cytogenetických 
laboratoří používá metodu imunofl uorescenčního značení 
plazmatických buněk, která je u nás dobře standardizova-
ná a fi nančně méně nákladná.

Modifi kace metody FISH
Další nevýhodou je, že techniky FISH používané k detekci 
aberací předpokládají přesnou znalost a charakterizaci po-
stižených genů, a jsou proto vhodné pouze pro sledování 
omezeného počtu specifi ckých přestaveb. Z těchto důvo-
dů jsou v dnešní době neustále vyvíjeny a zdokonalovány 
nové postupy a modifi kace techniky FISH, které umožňují 
analyzovat celý nádorový genom a hledat změny v počtu 
a lokalizaci genů či DNA sekvencí v jednom hybridizač-
ním pokusu (tzv. metody celogenomového screeningu). 
K těmto metodám patří zejména technika chromozómové 
komparativní genomové hybridizace (CGH), která umož-
ňuje detegovat a mapovat relativní počet kopií jednotli-
vých sekvencí mezi různými genomy (18). Při této tech-
nice nevyšetřujeme chromozómy, ale DNA testovaných 
buněk či tkání. Tato DNA z testovaného vzorku je spolu 
s kontrolní DNA z buněk s normálním karyotypem fl uo-
rescenčně označená, a to tak, že pro jejich označení jsou 
použity spektrálně odlišné fl uorochromy (např. červená 
a zelená fl uorescence). Obě DNA jsou následně smíchá-
ny v ekvimolárním poměru a hybridizovány na normální 
metafázní chromozómy. Po několikahodinové hybridiza-
ci, odmytí nenavázané a nespecifi cky navázané sondy jsou 
chromozómy podbarvené pomocí fl uorochromu DAPI, 
které umožňuje sestavení karyotypu. Následně je pomocí 
citlivé kamery registrován fl uorescenční signál a použitím 
počítačového programu analyzovaný poměr fl uorescen-
ce podél jednotlivých chromozómů. V případě, že DNA 
z testovaného vzorku neobsahuje žádné změny, všechny 
chromozómy se barví jednotně (poměr fl uorescence tes-
tované a kontrolní DNA je 1). V případě, že vyšetřovaný 
vzorek obsahuje nadbytečný materiál nebo mu naopak ur-
čité oblasti scházejí, dochází v těchto oblastech ke změně 
poměru fl uorescence. Odchylky < 0,8 jsou pak hodnoceny 
jako ztráty DNA sekvencí (delece či monozomie chromo-
zómů), odchylky > 1,2 jako zisky genetického materiálu 
(duplikace, trisomie, amplifi kace chromozómů). Rozli-
šovací schopnost CGH je asi 5-10 Mb. Technika CGH je 
nesmírně účinná při vyšetřování nebalancovaných změn, 
jako jsou delece, zisky nebo amplifi kace některých genů, 
avšak nelze je využít při vyšetřování některých typů abe-
rací, jako jsou reciproké translokace, inverze a inzerce, 
při kterých se nemění poměr počtu kopií sekvencí DNA. 
Další podmínkou pro úspěšnou aplikaci této metody je 
čistota (nad 50 % nádorových buněk ve vzorku) a dosta-
tečné množství DNA. U pacientů s MM jsou proto tato 
vyšetření prováděna výhradně při vysoké infi ltraci kost-
ní dřeně myelomovými buňkami, popř. na separovaných 
myelomových buňkách s vysokou čistotou. Použití meto-

dy CGH u nemocných s MM umožnilo odhalit četné reku-
rentní nebalancované změny v nádorovém genomu jako 
jsou zisky 1q, 5q, 9q, 11q, 19p nebo ztráty 6q, 8p a 16q, 
jejichž prognostický význam je stále studován (11).
Na stejném principu jako CGH je založeno vyšetření ne-
mocných s MM pomocí mnohem citlivější metody array-
CGH, která se liší tím, že jako podklad pro hybridizaci 
slouží tzv. DNA mikročipy, tj. klonované sekvence DNA 
nebo uměle syntetizované oligonukleotidy pokrývající ob-
lasti vybraných genů nebo celý genom (3, 20 ). 
Mezi pokročilé metody molekulární cytogenetiky pat-
ří i techniky mnohobarevných metafázních analýz, které 
dovolují barevně odlišit každý chromozómový pár v lid-
ském karyotypu (mnohobarevná fl uorescenční hybridi-
zace in situ - mFISH, spektrální karyotypování – SKY), 
event. barevně odlišit jednotlivé pruhy na chromozómech 
(mBAND – mnohobarevné pruhování). Tyto nové metody 
umožňují mnohem detailnější analýzy jednotlivých struk-
turních změn typu delecí, amplifi kací, translokací, inverzí 
a inzercí a z těchto důvodů jsou používány zejména při 
vyšetření složitých karyotypů (33, 34, 21). Jako u klasic-
kých cytogenetických vyšetření je i u těchto moderních 
technik nezbytnou podmínkou dostatečný počet dobře roz-
prostřených mitóz. Z těchto důvodů jsou u pacientů s MM 
metody mFISH či spektrálního karyotypování používány 
jako doplněk klasické cytogenetiky zejména pro upřesnění 
míst zlomů či identifi kaci drobných kryptických transloka-
cí a dalších přestaveb chromozómů (30, 29, 28).
Souhrnně lze říci, že po zavedení moderních molekulárně 
cytogenetických metod a zejména interfázní fl uorescenční 
in situ hybridizace prováděné na separovaných či selek-
tivně značených buňkách se ukázalo, že specifi cké chro-
mozómové abnormality nacházíme v genomu nádorových 
buněk až u 90 % nemocných s MM (2, 17). V případě celo-
genomového screeningu abnormalit prováděného pomocí 
technologie array-CGH a oligonukleotidových DNA mi-
kročipů uvádějí někteří autoři záchyt dokonce 100 % (20).
 
Závěr 
Nález specifi ckých aberací je jedním z nejdůležitějších ne-
závislých prognostických faktorů u nemocných s mnoho-
četným myelomem.
Cytogenetické vyšetření pacientů s MM pomocí konvenč-
ní cytogenetiky i techniky FISH je velmi náročné. Nízký 
počet plazmatických buněk v kostní dřeni a jejich nízký 
mitotický index, přítomnost paraproteinu v cytoplazmě 
nádorových buněk a konečně i nezbytnost používat různé 
separační či simultánní barvicí techniky pro identifi kaci 
myelomových buněk výrazně znesnadňují rutinní cytoge-
netickou diagnostiku. Přes tyto skutečnosti jsou metody 
molekulární cytogenetiky, zejména interfázní FISH, za-
tím nejúčinnějším přístupem k odhalování změn u tohoto 
onemocnění. V roce 2005 proběhlo v Londýně pracovní 
setkání Evropské myelomové skupiny, na kterém byly při-
jaty společné závěry a doporučení týkající se sjednocení 
metodiky a standardizace molekulárně cytogenetického 
vyšetřování pacientů s MM (26). Hlavní důraz je kladen na 
požadavek používat některou z metod identifi kace nádo-
rových plazmocytů a vyšetřovat u pacientů s MM zejmé-
na všechny klíčové chromozómové aberace s již známým 
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negativním prognostickým významem (delece 13q, delece 
17p13, translokace t(4;14), translokace t(14;16). 
Cytogenetická a molekulárně cytogenetická vyšetření 
tvoří nedílnou a důležitou součást diagnostických metod 
využívaných u pacientů s MM. Lze očekávat, že v sou-
vislosti s rozvojem dalších genetických poznatků a stále 
větším využíváním nových typů léčiv u pacientů s MM 
bude význam cytogenetických vyšetření i v budoucnu stá-
le větší.
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