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EXTREMNE VZACNY SPINALNINADOR NA PODKLADE LI-FRAUMENI SYNDROMU

Obr. 5. Ristovd krivka chlapce, zpracovdno pomoci Auxo 2018 software
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Po operaci a genetickém dosetieni chla-
pec Uspésné rehabilituje a spole¢né s bratrem
jsou sledovani jiz po dobu jednoho roku v dét-
ském onkologickém centru pro Li-Fraumeni
syndrom. Bratr pacienta je doposud bez on-
kologického onemocnéni. Sledovany pacient
ma trvajici parcidlni remisi.

Diskuze

Nadory détského véku patfi mezi vzacna
onemocnéni s ro¢ni incidenci 150 pfipadu
na 10000000 déti (0-18 let). Jak jiz bylo zmi-
néno, samotné nadory patefe predstavuji
vzacnou onkologickou jednotku. Objevuji
se zde neuroblastomy prorUstajici z para-
vertebralnich oblasti, primarni naddory kosti
jako Ewingliv sarkom ¢i nddory centrainiho
nervového systému, a to nejcastéji glialniho
nebo embryonalniho pdvodu. Vzacnost a ne-
specificka klinicka prezentace vede nezfidka
k opozdéni diagnozy (1, 2).

V této kazuistice byla doba od prvnich
pfiznakl do operace dlouha a sice 2 roky.
Kromé poruchy chiize a bolesti zad, které di-
té v tomto véku obtizné popise, se projevily
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i symptomy z ektopické produkce pohlavnich
hormon spojenych s pseudopubertou: velky
genital (6 cm), ale prepubertalni testes (2ml),
adrenarché (Ph: 2), ranni erekce a urychleny
rdst (+ 3 SD), v¢. urychleného kostniho véku
(+ 3 roky).

V této kazuistice byl diagnostikovan ek-
topicky adrenokortikalni adenom v oblasti
michy, ktery patfi mezi extrémni vzacnosti,
literatura popisuje celosvétové necelé 2 de-
sitky pfipadud (8-10). Pfi pokusech o vysvét-
leni atypické spinalni lokalizace se uvazuje
0 mozné patologické migraci bunék zpét
k patefi podél nervovych vldken v okoli nad-
ledvin béhem fetalniho vyvoje (10). Obecné
se v détském véku adrenokortikalni tumory
vyskytuji do 5 let od narozeni (11) a ¢asté&ji
(60 %) u divek (12). Na rozdil od dospélého
véku jsou tyto tumory ve vétsiné pripadd
hormondlné aktivni. Dominuji projevy vi-
rilizace nasledované hyperkortikalismem
a hyperaldosteronismem (13).

Naptfi¢ vékovymi kategoriemi je progné-
za adrenokortikalnich adenom pfi radikalni
resekci pfizniva s nizkou rekurenci, také riziko

maligni transformace je nizké (14). Na druhou
stranu prognoza adrenokortikalnich karcino-
mu je i pres rozvoj adjuvantni |écby vesmés
neptizniva. Rizikovymi faktory jsou vyssi vék,
pokrocilejsi klinické stadium ¢i hormonalni
aktivita tumoru. V ptipadé pokrocilych klinic-
kych stadii lll nebo IV se literdrné udava me-
dian celkového preziti okolo 3 let respektive
1 roku (15). Kromé maximalni mozné resekce
je zakladni 1é¢bou adrenokortikalnich karci-
nomU kombinace chemoterapie postavené
na cisplatiné a adrenocytolytického mitotanu
(16). V pfipadé [é¢by druhé linie se zkouseji
multikindzové inhibitory (17, 18) i imunote-
rapie v klinickych studiich faze Il (16, 19-21).
Data v détské populaci jsou zatim omezen4,
avsak existuje registr International Pediatric
Adrenocortical Tumors Registry (IPACTR)
v nemochnici St. Jude, Mephis, Spojené Staty
(22) sbirajici klinicka data a vzorky tumor( od
pediatrickych pacientl s adrenokortikalnimi
karcinomy k hlubSimu pochopeni etiopato-
geneze a zkoumani moznosti lé¢by.

Ve vétsiné pripadu je etiologie nddoro-
vého onemocnéni ditéte nejasnd, s rozvojem
molekuldrni biologie, genetiky a laboratornich
analyz jsou objevovany mozné mechanismy
v podobé nadorovych predispozi¢nich syn-
drom. V pfipadé vyskytu adrenokortikal-
niho tumoru u ditéte je genetické vysetfeni
absolutné indikovéno. V tomto pfipadé byl
neprekvapivé potvrzen Li-Fraumeni syndrom,
ktery patfi mezi klasické predstavitele, znamy
je jizpomérné dlouho. Jednd se o onemocné-
ni s vysokou penetraci a celozivotnim rizikem
nadorovych onemocnéni, které je vyssiu zen
nez u muzli (93 % vs. 68 %), coz je dano vyraz-
né vyssim vyskytem karcinomu prsu u zen
nez u muz(l. Zeny maiji téz ¢asnéjéi median
véku vyskytu prvniho nddoru (29 let vs. 40 let
u muzl). Dalsi zajimavosti je velkd variabilita
vyskytu nddorovych onemocnéni mezi ¢leny
jedné rodiny. 22 % nosi¢li tohoto syndromu
onemocni pred 18. rokem zivota, 4 % pacientd
onemocni v prabéhu 1. roku zivota (23). Typy
nadord, jejich prevalenci a median véku vy-
skytu shrnuje tabulka 1 (24).

Celosvétové se doporucuje pravidelné
preventivni sledovani pacientt s Li-Fraumeni
syndromem, a to onkologickymi centry v dét-
ském i v dospélém véku. Doporuceni tykajici
se typu vysetreni, jejich interval a vék zahajeni
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