sokého rizika, kdy dlouhodobé preziva jen
68 % pacientl (16).

Specifika ALL u pacientl se NS jsou
véeobecné pfizniva — vzdy se jedna o ALL
z B-lymfocytarni fady, ve vétsiné pripadu je
pfitomna hyperdiploidie s po¢tem chromo-
zom( vice nez 50. Castd je také pfitomnost
prognosticky priznivého fuzniho genu ETV6-
RUNX1 (6). Pacienti jsou léceni standardné
bez Upravy terapie oproti ostatnim pacientlim
sALL, v Ceské republice dle aktualné platného
protokolu Mezinarodni pracovni skupiny BFM
(International BFM Study Group). Na onkologic-
kou lé¢bu odpovidaji velmi dobte, v priibéhu
1é¢by jsou castéjsi riizné komplikace, zejména
krvacivé a infeké¢ni. Po 1é¢bé jsou pacienti na-
chyInéjsi k chemoterapii indukovanym cytope-
niim, ze kterych se ¢ast vyvine do sekundarniho
myelodysplastického syndromu (6).

Zajimavé je pozorovani, ze ani u jednoho
z pacientt v prezentovanych kazuistikach ne-
byla diagnéza NS zndma pred onkologickym
onemocnénim. U rodi¢li obou pacientll byla
dokonce diagnéza nalezena az v dospélos-
ti — diky onkologickému onemocnéni jejich
ditéte. Fenotyp NS muze byt vyjadien s vel-
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kou variabilitou a typické oblicejové znaky
jsou znatelné az po 1. roce zivota. Nicméné,
dalsi komorbidity jako maly vzrGst, neprospi-
vani v kojeneckém véku, vyskyt vrozenych
srdecnich vad ¢i suspektni rodinnd anamnéza
mohou k diagndze navést. Vzhledem k jejimu
relativné ¢astému vyskytu je i ukolem prak-
tickych détskych Iékarli na tuto diagnézu po-
myslet a pfi podezfeni odeslat dité ke gene-
tickému vysetieni. Naslednd diagnéza NS pak
déva porozuméni mnohym dal$im potizim,
se kterymi se postizené dité mUGze setkavat -
pomalejsi psychomotoricky vyvoj, porucha
zraku a sluchu, horsi pamét a porucha po-
zornosti, potize s mluvenim a vyslovovanim
a snizené socialni schopnosti mohou plsobit
potize ve skole a délat adaptaci ve spole¢nosti
naro¢néjsi. Casna diagndza také umoziuje
zaradit pacienta do dispenzarni péce pfrislus-
nych odbornych ambulanci, a tak bez prodleni
fesit pfidruzené komplikace, v¢éetné spravné
nacasované terapie rlistovym hormonem. Pro
signifikantné vyssi riziko malignich onemoc-
néni u déti se NS je doporuceno systematické
sledovani a onkologicky screening v détském
véku, i kdyz v soucasnosti nejsou jasné de-
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finovana mezinarodné uznavana pravidla
tohoto sledovani. VSeobecné je doporuceno
komplexni preventivni pediatrické vysetreni
se zaméfenim na uzlinové oblasti, velikost
jater a sleziny spolu s vysetfenim krevniho
obrazu vcetné diferencidlniho rozpoctu a koa-
gulaci. Interval v prvnim roce zivota by mél
¢init 3 mésice, ve druhém roce pak 6 mésicu
(17). Zejména rizikovou skupinou je skupina
pacientl s patogennimi variantami v genu
CBL, na kodonu 61 a ¢.218C>T genu PTPN11
analokusu c.173C>T na genu KRAS, ktefi maji
vysoké riziko rozvoje JMML (12).

Zaver

Syndrom Noonanové je ¢astym, klinicky
i geneticky velmi heterogennim onemocné-
nim. Diky vyznamné fenotypické variabilité
neni vzdy snadné tuto diagnézu rozpoznat.
Je proto vhodné pomyslet na NS v rdmci di-
ferencidlni diagnostiky u jinych patologickych
stavd, které byvaji s onemocnénim spojeny.

Znalost pficinné patogenni varianty ndm po-
muze odhadnout, jaké spektrum komplikaci
muzeme u ditéte s NS ocekavat, a nasledné je
aktivné vyhledavat, pfipadné jim i pfedchazet.

Other Rare Genetic Conditions with Increased Cancer Risk.
Clin Cancer Res Off J Am Assoc Cancer Res. 2017;23(12):e83-90.
13. Meynier S, Rieux-Laucat F. After 95 years, it's time to eRA-
Se JMML. Blood Rev. 2020;43:100652.

14. Mayerhofer C, Niemeyer CM, Flotho C. Current Tre-
atment of Juvenile Myelomonocytic Leukemia. J Clin Med.
2021;10(14):3084.

15. Arber DA, Orazi A, Hasserjian R, et al. The 2016 revision to
the World Health Organization classification of myeloid ne-
oplasms and acute leukemia. Blood. 2016;127(20):2391-405.
16. Campbell M, Kiss C, Zimmermann M, Riccheri C, Kowalc-
zyk J, Felice MS, et al. Childhood Acute Lymphoblastic Leu-
kemia: Results of the Randomized Acute Lymphoblastic Le-
ukemia Intercontinental-Berlin-Frankfurt-Munster 2009 Trial.
Journal of Clinical Oncology. 2023;41(19):3499-3511.

17. Bajciové V. Dédi¢né nadorové syndromy v détské onko-
logii. Praha: Current Media; 2020.

/ Onkologie. 2023;17(5):312-315 / ONKOLOGIE 315



