HLAVNI TEMA (
EXTREMNE VZACNY SPINALN NADOR NA PODKLADE LI-FRAUMENI SYNDROMU

Tab. 1. Typy nddor( asociované s Li-Fraumeni syndromem (upraveno dle 24)

Typ nadoru Prevalence u Li-Fraumeni (%) | Median véku Nadorovy fenotyp
Leukemie/lymfomy 2-4% 12 let Hypodiploidni ALL, non-Hogkintv lymfom
Sarkomy mékkych tkani 18-27% Pod 5 let Embryondini rhabdomyosarkom, anaplasticky rhabdomyosarkom non-alveolarmi
Osteosarkom 13-20% 14 let Bez fenotypickych zmén oproti sporadickému osteosarkomu
Nadory CNS 9-14% T.vrchol 5-10 let | Meduloblastom — SHH podtyp, glioblastom,
2.vrchol 20-40let | karcinom chorioidélniho plexu
AdrenokortikaIni karcinom | 6-13% 3 roky Somatickd ATRX mutace, vyssi klinické stadium, horsi progndéza
Melanom klze 5% 14 let Noduldmi typ, ¢asto vyssi klinické stadium
Karcinom prsu 27-31% 33 let Invazivni duktélni karcinom, ER a PR pozitivni, HER2 amplifikovan

Tab. 2. Doporucené onkologické sledovdni u déti s Li-Fraumeni syndromem (upraveno dle 23)

Typ nadoru Doporuceny vék Typ vysetieni Interval
Leukemie/lymfomy Od narozeni nebo diagnézy Li-Fraumeni syndromu Klinické vysetreni (LU, jatra, slezina, testes) 6 mésicl
KO + diff,, FW, LDH 6 mésicl
Sarkomy mékkych tkani Od narozeni nebo diagnézy Li-Fraumeni syndromu Klinické vysetreni 6 mésict
Celotélové MR 1 rok
Cilené MR pfi klinické suspekci
Osteosarkom Od narozeni nebo diagndézy Li-Fraumeni syndromu Klinické vysetreni 6 mésicl
Cilené MR pfi klinické suspekci
Nédory CNS Od narozeni nebo diagnézy Li-Fraumeni syndromu O¢ni pozadi + neurologické vysetfeni 1 rok
MR mozku 1 rok
AdrenokortikdIni karcinom | Od narozeni nebo diagnézy Li-Fraumeni syndromu do 10 let | UZ bficha 6 mésicl
Plazmaticky kortizol, DHEAS, androstendion 6 mésicl
Melanom kéze Od diagndzy Li-Fraumeni syndromu Klinické vysetreni 6 mésicl
Kozni vysetieni + dermatoskopie 1 rok
Vsechny typy nddord Od narozeni nebo diagnézy Li-Fraumeni syndromu Klinické vysetfeni, krevni tlak 6 mésicl
Celotélové MR 1 rok
Karcinom stieva 25 let Koloskopie 2-5 let
Karcinom prsu 18 let 25 let Samovysetieni prsu 1 mésic
UZ prsti/MR 1 rok

shrnuje tabulka 2 (23). Zasadni je spravna in-
formovanost rodiny, vhodné je vyhybani se
zdrojlim ionizujiciho zafeni, je doporucena
dUslednd ochrana pred slune¢nimi paprsky
a provedeno pouceni o symptomech pocina-
jiciho onkologického onemocnéni a pfipadné
véasné vyhledani |ékaiské péce (25-27).
Dalsi osud prezentovaného pacienta je
nejisty, publikované kazuistiky popisuji spise
benigni prabéh choroby, kdy kompletni resek-
ce zajistila dlouhodobé prefziti. V pfipadé pro-
grese bude na misté reoperace, a pokud dojde
k malignizaci tumoru zahdjime adjuvantni

|é¢bu imunoterapii na zakladé nalezu zvysené
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