malignitu za Zivot. Typické je postizeni mno-
ha ¢lent jedné rodiny. Nejcastéjsi pficinou
jsou patogenni varianty v genu pro protein
TP53 (5), ktery slouzi jako klicovy regulator
bunécného cyklu. Méné castou pficinou jsou
patogenni varianty v genu pro protein CHEK2
(6), jez slouzi jako stabilizétor proteinu TP53.
Prevalence onemocnéni se v populaci odha-
duje na 1-3/100000.

Kazuistika

Chlapec mél od dvou let véku obtize
s chlzi ve smyslu nejistoty a castych padd.
Dale mél problémy s mikci. Dochazel na re-
habilitaci. Trpél nespavosti, byl neklidny, ¢asto
kopal nohama. Tyto obtiZe pretrvavaly dalsi
dva roky. V poslednich dvou mésicich pred
ucenim diagndzy se obtize zhorsily, pacient
byl febrilni, poslednich sedm dni a béhem
nékolika tydnt ztratil 2 kg hmotnosti.

Osettujicim Iékafem bylo vysloveno pode-
zfeni na meningitidu a byla provedena lum-
balni punkce. Likvor byl makroskopicky silné
zakaleny, visk6zni, obsahoval vysoké mnoz-
stvi bilkoviny a bunék s prevahou monocytu.
Po nékolika dnech bez reakce na empirickou
lé¢bu ceftriaxonem byl pacient prelozen na
pracovisté vyssiho typu k [é¢bé druhé linie.

Pfi vstupnim neurologickém vysetieni by-
lo na zakladé absence reflexi a somatosen-
zorickych funkci dolnich koncetin vyjadieno
podezieni na utlak michy a byla provedena
akutni magnetickd rezonance (MRI) pétere
(Obr. 1). Byl popsén objemny (44 x 17 x 20 mm)
tumor v oblasti L3-L5 vypliujici kompletné

Obr. 1. Predoperacni MRI pdtefe. T1 vdZeny obraz.
Sipkou oznacen tumor. Publikovdno s laskavostf
Kliniky radiologie a nukledrni mediciny, FN Brno

www.onkologiecs.cz

HLAVNI TEMA (

EXTREMNE VZACNY SPINALN NADOR NA PODKLADE LI-FRAUMENI SYNDROMU

patefni kanal. Bylo vysloveno podezieni na
gliom nebo ependymom.

Nasledovala akutni operace v rozsahu
subtotdlni resekce s inoperabilnim rezi-
duem. Na zakladé pozitivity specifickych
imunohistochemickych barviv na: melan A,
inhibin, synaptofyzin byl prokazan adreno-
kortikalni pvod tumoru a diagnéza uzavie-
na jako adrenokortikalni adenom (Obr. 2). P¥i
pfevzeti do onkologické péce a se znalosti
histologie bylo provedeno podrobné fyzi-
kéIni vysetfeni se zamérenim na znamky
virilizace. Byl objektivizovan velky penis
o délce 6cm (Obr. 3 a 4) s naznacenym
ochlupenim s prepubertalni velikosti tes-
tes. Tanner skére bylo stanoveno na Ph: 2,
G: 3. Z dostupného ockovaciho prikazu byla
stanovena rustova kiivka ukazujici rGst na
urovni 97. percentilu jiz od kojeneckého vé-
ku s posunem do zény za 97. percentil pfi
3leté prohlidce (Obr. 5).

Ly e 7 47

Zéavérem klinického vysetieni byla pred-
¢asnd pseudopuberta z divodu pravdépo-
dobné ektopické produkce pohlavnich hor-
monu. Biochemické odbéry krve zamérené
na pohlavni hormony a jejich metabolity byly
po operaci jiz normalizované. Hodnoty pred-
operacni nebyly nikdy zjistény. Rtg. zapéstnich
késtek s hodnocenim dle Pyle-Greulich (7) od-
halilo kostni vék 7 let, tzn. o 3 roky urychleny.

Z rodinné anamnézy vyplynula gene-
ticka zatéz ze strany otce, kde zemfelo né-
kolik ¢lent rodiny v détském nebo mladém
dospélém véku na malignity rlznorodého
typu. Otec sam zemvel v 41 letech na nema-
lobunécny karcinom plic bez kuracké anam-
nézy. Bylo indikovano genetické vysetieni
rodiny, které odhalilo patogenni variantu
NM_000546.6: c.375G>A v genu pro protein
TP53 u probanda a jeho starsiho bratra zpu-
sobujici onemocnéni Li-Fraumeni syndrom.
Starsi sestra postizena nebyla.

Obr. 2. Fotografievzorku tumoru, barveni HE, zvétseni400x. Publikovdno s laskavosti Ustavu patologie, FN Brno
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