Cilem ¢lanku je prezentovat kazuistiky pa-
cientll NS, ktefi vyvinuli hematologickou ma-
lignitu. Odlisnosti v diagnéze nebo v priibéhu
lé¢by nds navedly k provedeni genetického
vysetieni s naslednym potvrzenim diagnézy

syndromu Noonanové.

Kazuistika 1

Novorozena divka z 2. fyziologické gravi-
dity, porozena v terminu spontanné zahlavim,
porodni vaha 35009, délka 47 cm, byla vy-
Setfovana pro obtiznou poporodni adaptaci
s nutnou podputrnou pécinaJIP.V krevnim ob-
raze byla zachycena leukocytéza 31,0 x 10%/1.
Pro suspektni adnétni infekci byl empiricky
nasazen ampicilin s rychlym zlepsenim klinic-
kého stavu. Vysledky hemokultur byly nega-
tivni. Antibiotika byla podavana po dobu 5 dni
a dalsi pribéh byl nekomplikovany. Z rodinné
anamnézy bylo zjisténo, ze otec pacientky se
v mladi lé¢il ristovym hormonem pro ma-
ly vzrist, starsi sestra divky je sledovana na
kardiologii pro stenézu plicni chlopné a blok
pravého Tawarova raménka.

Pacientka ve véku 7 tydn( prichazi k hos-
pitalizaci kvili dosetfeni neprospivani - opa-
kované zvraceni a nedostatecné piirGstky na
vaze. V pribéhu hospitalizace je divka opa-
kované febrilni, klinicky je patrna hepatome-
galie + 3cm a splenomegalie + 2cm. V krev-
nim obraze postupné narlsta leukocytéza
s relativni monocytézou 36 % pfi negativnim
CRP. V moci zachycen nalez E. coli > 10%/I, re-
zistentni na ampicilin, proto byla zahdjena
terapie cefalosporiny Il. generace. | pfes an-
tibiotickou lé¢bu leukocytdza progreduje az
do maximalni hodnoty 51 x 10%I, prohlubuje
se anémie, hemoglobin 86 g/|, hrani¢ni hod-
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nota trombocytd 154 x 101, mikroskopicky
bylo pfitomno 5% nediferencovanych blastd.
Bylo vysloveno podezieni na JMML, ¢emuz
odpovidala i vysoka hladina fetalniho hemo-
globinu (HbF) 70 %. N&sledné byl dopInén
odbér periferni krve a koznich fibroblastd ke
genetickému vysetfeni. V aspirdtu kostni dre-
né (KD) byl obraz bunéc¢né bohaté diené se
zmnozenou vyzravajici granulocytarni fadou,
s fyziologickym poctem blastd, nalez odpo-
vidal spise reaktivnim zméndam. Leukocytéza
dale neprogredovala, hodnota oscilovala ko-
lem 40x 101

S tydennim odstupem byl opakovan
odbér KD vcetné trepanobiopsie, kde byly
pfitomny dysplastické zmény v myeloidni
a monocytarni fadé.

V mezidobi se na antibiotické terapii upra-
vil moc¢ovy nélez. Laboratorné byla potvrzena
alergie na bilkovinu kravského mléka. Po vy-
méné zdkladni mlécné formule za extenzivni
hydrolyzat doslo ke zlep3eni tolerance mléka
a pacientka zacala pomalu pfibyvat na vaze.
Hodnota leukocytd spontanné klesla az do
fyziologickych hodnot. Pacientka byla pro-
pousténa domu s leukocyty 14,7 x 10%1, Hb
97 g/l atrombocyty 607 x 10%/1, mikroskopicky
bez pfitomnosti blastd v periferni krvi.

Za mésic divka pfisla ke kontrolnimu vy-
Setieni, kde byl nalezen fyziologicky krevni
obraz a hodnota HbF 15% odpovidala normé.
Soucasné byly uzavieny vysledky genetického
vysetieni s ndlezem germinalni patogenni
varianty c.1472C > 1 na genu PTPN11 v hete-
rozygotni formé. Nalez odpovida diagnéze
Noonanova sydromu. Stejna varianta byla nas-
ledné identifikovana u otce i sestry pacientky.
Stav byl uzavren jako tranzientni myeloprolife-

rativni porucha (tMPD) imitujici JMML u ditéte
s RASopatii, se spontanni Upravou.

V dalsich letech u pacientky nedoslo k re-
cidivé potizi. V sou¢asné dobé je i se svou
sestrou v multioborové dispenzarni pécia obé

jsou lé¢eny ristovym hormonem.

Kazuistika 2

Chlapec z 2. gravidity, v pribéhu tého-
tenstvi odbér plodové vody pro podezieni
na trizomii 21. chromozomu, vysetfenim ka-
ryotypu nebyla diagnéza potvrzena. Porod
probéhl v terminu a bez komplikaci s normal-
ni poporodni adaptaci. Pacient byl pozdéji
dispenzarizovan na neurologii pro pomalejsi
VYVOj.

Ve véku 2,5 roku pfichazi k 1ékafi pro
protrahovany respira¢ni infekt se subfebrili-
emi a vyraznou Unavou, postupné pfibyvaji
petechie a sufuze bez pfedchoziho trauma-
tu. V krevnim obraze byla nalezena trombo-
cytopenie 8 x 10%/1 a anémie 64 g/, leukocy-
ty 11 x 10%/I1 s lymfocytézou 94 % a hlubokou
neutropenii 0%. V kostni dieni byl nalez
95 % B-lymfocytarnich blastl. Diagndza by-
la uzaviena jako hyperdiploidni common
B-akutni lymfoblasticka leukemie (ALL)
s negativnimi fuznimi geny, bez infiltrace
CNS, bez lymfadenopatie ¢i hepatospleno-
megalie. Vstupni kardiologické vysetieni
bylo s normélnim nalezem. Pacient zahdjil
onkologickou [é¢bu dle aktudlné platného
protokolu AEIOP-BFM ALL 2009, inicialné
s lehkymi laboratornimi zndmkami syndro-
mu nadorového rozpadu - hyperfosfatemie
2,83 mmol/l a hyperurikemie 408 umol/I,
stav byl upraven na zvysené hydrataci a po
podani rasburikazy.

Obr. 1. Pacient se syndromem Noonanové — typicky fenotyp. Zdroj: archiv Kliniky détské onkologie. Publikovdno se souhlasem zdkonnych zdstupcd pacienta
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