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HLAVNÍ TÉMA
Rizika hematoonkologických onemocnění u syndromu Noonanové

sokého rizika, kdy dlouhodobě přežívá jen 

68 % pacientů (16).

Specifika ALL u  pacientů se NS jsou 

všeobecně příznivá – vždy se jedná o  ALL 

z B-lymfocytární řady, ve většině případů je 

přítomná hyperdiploidie s počtem chromo-

zomů více než 50. Častá je také přítomnost 

prognosticky příznivého fúzního genu ETV6-

RUNX1 (6). Pacienti jsou léčeni standardně 

bez úpravy terapie oproti ostatním pacientům 

s ALL, v České republice dle aktuálně platného 

protokolu Mezinárodní pracovní skupiny BFM 

(International BFM Study Group). Na onkologic-

kou léčbu odpovídají velmi dobře, v průběhu 

léčby jsou častější různé komplikace, zejména 

krvácivé a infekční. Po léčbě jsou pacienti ná-

chylnější k chemoterapii indukovaným cytope-

niím, ze kterých se část vyvine do sekundárního 

myelodysplastického syndromu (6). 

Zajímavé je pozorování, že ani u jednoho 

z pacientů v prezentovaných kazuistikách ne-

byla diagnóza NS známa před onkologickým 

onemocněním. U rodičů obou pacientů byla 

dokonce diagnóza nalezena až v dospělos-

ti – díky onkologickému onemocnění jejich 

dítěte. Fenotyp NS může být vyjádřen s vel-

kou variabilitou a typické obličejové znaky 

jsou znatelné až po 1. roce života. Nicméně, 

další komorbidity jako malý vzrůst, neprospí-

vání v kojeneckém věku, výskyt vrozených 

srdečních vad či suspektní rodinná anamnéza 

mohou k diagnóze navést. Vzhledem k jejímu 

relativně častému výskytu je i úkolem prak-

tických dětských lékařů na tuto diagnózu po-

mýšlet a při podezření odeslat dítě ke gene-

tickému vyšetření. Následná diagnóza NS pak 

dává porozumění mnohým dalším potížím, 

se kterými se postižené dítě může setkávat – 

pomalejší psychomotorický vývoj, porucha 

zraku a sluchu, horší paměť a porucha po-

zornosti, potíže s mluvením a vyslovováním 

a snížené sociální schopnosti mohou působit 

potíže ve škole a dělat adaptaci ve společnosti 

náročnější. Časná diagnóza také umožňuje 

zařadit pacienta do dispenzární péče přísluš-

ných odborných ambulancí, a tak bez prodlení 

řešit přidružené komplikace, včetně správně 

načasované terapie růstovým hormonem. Pro 

signifikantně vyšší riziko maligních onemoc-

nění u dětí se NS je doporučeno systematické 

sledování a onkologický screening v dětském 

věku, i když v současnosti nejsou jasně de-

finována mezinárodně uznávána pravidla 

tohoto sledování. Všeobecně je doporučeno 

komplexní preventivní pediatrické vyšetření 

se zaměřením na uzlinové oblasti, velikost 

jater a sleziny spolu s vyšetřením krevního 

obrazu včetně diferenciálního rozpočtu a koa-

gulací. Interval v prvním roce života by měl 

činit 3 měsíce, ve druhém roce pak 6 měsíců 

(17). Zejména rizikovou skupinou je skupina 

pacientů s patogenními variantami v genu 

CBL, na kodonu 61 a c.218C>T genu PTPN11 

a na lokusu c.173C>T na genu KRAS, kteří mají 

vysoké riziko rozvoje JMML (12).

Závěr
Syndrom Noonanové je častým, klinicky 

i geneticky velmi heterogenním onemocně-

ním. Díky významné fenotypické variabilitě 

není vždy snadné tuto diagnózu rozpoznat. 

Je proto vhodné pomýšlet na NS v rámci di-

ferenciální diagnostiky u jiných patologických 

stavů, které bývají s onemocněním spojeny. 

Znalost příčinné patogenní varianty nám po-

může odhadnout, jaké spektrum komplikací 

můžeme u dítěte s NS očekávat, a následně je 

aktivně vyhledávat, případně jim i předcházet.
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