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Hepatoblastom u tfrech sourozencui na podkladé
familiarni adenomatoézni polypoézy
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Nejcastéjsi primarni nador jater u déti je hepatoblastom. Jednou z pficin vzniku mlze byt geneticka predispozice. Cca 14 % hepa-
toblastom0 vyrista na podkladé familidrni adenomatézni polypozy. Popisujeme kazuistiku rodiny s genetickou predispozici — ze
4 déti 3 byly pozitivné testovany na genetice s FAP, u viech 3 déti se rozvinul hepatoblastom v Gtlém détském véku. Prezentovana
rodina podporuje geneticky skrinink déti z FAP pozitivni rodiny ve véku 6 mésict az 1 rok s naslednou dispenzarizaci.
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Hepatoblastoma in three siblings associated with familial adenomatous polyposis

Hepatoblastoma is the most common primary tumour of the liver in children. Genetic predisposition may be one of the causative
factors. Approximately 14 % of hepatoblastomas occur as a result of familial adenomatous polyposis. We describe a case report
of a family with a genetic predisposition — three out of four children tested positive for FAP, and the three children developed
hepatoblastoma at a very early age. The presented family supports genetic screening of children from a FAP-positive family
at the age of 6 months to 1 year with subsequent surveillance.
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Uvod

Nadory jater jsou u déti vzacné, tvofi cca
1-3% ze viech zhoubnych onemocnéni pod
15 let véku. Presto jsou 3. nejcastéjsim intraab-
domindlnim nadorem u déti. Typ nddoru jater
je vékoveé specificky, jeho biologické chovani
je vétsinou maligni (66-75 %). Nejcastéjsim
primarnim malignim nadorem jater u déti je
hepatoblastom s vrcholem vyskytu do 4 let
véku (median 19 mésicd). Po 5. roku véku je jiz
vzacny. Pficiny vzniku hepatoblastomu vétsi-
nou nejsou znamé a vyskyt je sporadicky (1).
Nicméné je zndmych nékolik rizikovych fak-
tor(, kongenitalnich anomadlii a genetickych
syndrom{ asociovanych se zvy$enym rizikem
vzniku hepatoblastomu (2, 3).

Familiarni adenomatézni polypo6za (FAP)
je geneticky nadorovy predispozi¢ni syn-

drom asociovan s mnohocetnymi adeno-
matéznimi stfevnimi polypy a zvySenym
rizikem vzniku nadoru streva u dospélych
pacientd, predevsim kolorektalniho karci-
nomu. Primérny vék, kdy se polypy objevi,
je 16 let. Pfiblizné 25 % FAP pfipad( u déti
je zpGsobeno de novo mutaci s negativni
rodinnou anamnézou. Nej¢astéjsim nddorem
détského véku asociovanym s FAP je hepa-
toblastom (2-8).

Kazuistika

Divenka ve véku 2,5 roku si zacala stézo-
vat na bolesti bfiska, které byly provazeny
nevolnosti, zvracenim a prdjmy. Z celkovych
pfiznakl méla teploty kolem 38°C. Po 3
dnech potizi byla vySetfena pediatrem, kte-
ry popisuje abdomindlni distenzi. V krevnim

obrazu byla pfitomna anémie, trombocytéza
a neutrofilie. Proto byla zahajena lé¢ba anti-
biotiky, ale divenka léky per os netolerova-
la, odmitala i tekutiny, proto byla pfijata na
spadové détské oddéleniki.v. 1é¢bé. Klinicky
byla pacientka bled3, s vyraznym zvétSenim
briska, hmatnou nddorovou masou sahajici
az témér do pravého tfisla, s vyraznéjsi ab-
dominalni zilni kresbou. V klinickém obraze
nebyly znadmky jaterni dysfunkce (neméla
zloutenku, nebyly pfitomny krvacivé proje-
vy ani otoky ¢i ascites). Inicidlni rentgenovy
snimek hrudniku byl bez patologie, na ultra-
zvuku bfiska byl potvrzen objemny nador
vyrUstajici z jater velikosti 94 x 97 x 101 mm,
vs. hepatoblastom.

Zajimava byla jeji rodinnd anamnéza -

tatinek byl sledovan na onkologii pro stfev-
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