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K nadorium predisponujici syndromy v détském
véku - role pediatra primdrniho kontaktu

MUDr. Viera Bajciova,CSc.

Klinika détské onkologie LF MU a FN Brno

Siroké spektrum hereditarnich nadorovych predispoziénich syndrom se vyskytuje v détské populaci. Véasné genetické testovani a dia-
gno6za mlze pomoct v dispenzarizaci pacienta a zdravotni starostlivosti. Véasna diagnostika nadoru zlepsuje prognézu pacienta a celkové
preziti. Pediatr primarniho kontaktu je obvykle prvni osoba, ktera rozpozna dysmorfické znaky a podezieni na geneticky syndrom.
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Hereditary cancer predisposition syndromes in childhood - the role of primary care pediatricians

Broad spektrum of hereditary cancer predisposition syndromes affecting pediatric population. Early genetic testing and diagnosis may
assist in patient dispensarisation and management. Earlier diagnosis of the cancer and improve prognosis and overall survival. A general
pediatrician is usually the first person to suspect some dyspmorhology and possible genetic syndrome.
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Uvod

V poslednich dvou dekddach jsme svéd-
ky prudkého vzestupu poznatkd o pfic¢indch
a mechanizmu vzniku nddorovych onemocnént,
molekularnim zakladu hereditarnich nemoci
a pochopeni mechanizmu hereditarni predis-
pozice ke vzniku nadoru.

Déti a dospivajici maji zdsadné jiné spek-
trum nador0 nez dospéld a starsi populace.
Vyvolavajici pficiny, stavy a zmény vedouci ke
vzniku nadoru mohou byt odlisné od dospélé
onkologie, ale molekuldrné genetické mecha-
nizmy postupné promeény zdravé bunky v na-
dorovou jsou stejné v kazdém véku. Détské
typy nddord majf jiné predispozi¢ni syndromy
a stavy asociované se vznikem nadoru ve srov-
nani s dospélou onkologif

Pro praktického détského lékafe mize pred-
stavovat identifikace déti s podezienim na here-
ditdri predispozi¢ni nddorovy syndrom a dalsi
sledovan( téchto déti problém.

Vyznam klinického pediatra a Iékafe prv-
niho kontaktu je pfedevsim v tom, ze nejlépe
a davérné znad nejenom dité, ale i jeho rodice
a sourozence, mdze posoudit vizaz ditéte, jeho
psychomotoricky vyvoj, zmény v ¢ase a dal-
$f ddlezité informace pfi vysloveni podezienf
na geneticky predispozi¢ni syndrom. Pediatfi
primarniho kontaktu jsou vétsinou prvni, kdo
rozpoznaji prvni pfiznaky a odchylky od normy
a nezfidka i prvnf pfiznaky nddoru u ditéte.

Pfi vyjadieni podezieni na moznou genetic-
kou pficinu potizi iniciuji genetickou konzultaci
a vysetfen(. Spravnd a v¢asna diagndza a poznani
hereditarni zatéZze ma vyznam nejen pro samot-
né dité, ale i celou jeho rodinu.

Genetické vysetfeni a potvrzeni hereditarni
zatéze Casto sebou nese celou fadu psychoso-
cidlnich problém — hnéy, strach, karcinofobii,
deprese, pocit hanby a ménécennosti, pocit
ztraty kontroly, izolace a nezfidka pocit viny
a obvinovani rodict vzdjemné. Severoamericka
Spolecnost klinické onkologie (ASCO) doporu-
¢uje genetické testovani a vysetreni u déti pod
15 let pouze v ptipadé, kdy soucasti hereditarni
zatéze jsou nddory vyskytujici se v détském véku
a jsou doloZeny strategie a postupy snizujici rizi-
ko rozvoje tohoto nadoru pfi véasném odhalenf
genetického rizika. Pokud je syndrom spojen
s nadorovym onemocnénim projevujicim se
az v dospélém a starsim véku, je doporuceno
genetické testovani po 15. roku ditéte (1, 2).

Pii¢iny vzniku nadorii u déti

Nadory u déti patii mezi vzécné nemoci,
z celkového poctu zhoubnych onemocnéni v po-
pulaci tvofi pouze 1%.V Ceské republice je ro¢né
diagnostikovano témeéf 85000 zhoubnych one-
mocnéni, ale z nich je pouze 350-380 déti pod 15
let véku a pfiblizné stejny pocet dospivajicich do
20 let véku. I kdyz dnes moderni détska onkologie
dokéze vylécit vice nez 85% onkologicky ne-
mocnych déti, pfesto jsou zhoubna onemocnéni
2. nejcastéjsi pri¢inou Umrti u mladé generace.

Nadorové onemocnént je komplexni, multi-
faktoridIni a vicestupriovy proces, na vzniku nado-
ru se vzdy podili nékolik zmén. V détské onkologii
nemaji faktory zevniho prostiedi zdsadnivyznam.
Na vzniku nddoru, pfedevsim u malého ditéte do
5 let véku, se podileji pouze nepiimo (Zivotni styl
rodicd, koufeni v roding, stravovaci navyky rodicd,
hygienicky standard rodiny, stres, pracovni zatéZ).
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Vyskyt détskych typd nadorl je vétsinou
sporadicky (80 %), ndhodné se vyskytujicich
bez znamé priciny ¢i identifikace rizikového
faktoru. Cast&jsi vyskyt nadord je pozorovéan
u vrozenych vyvojovych vad (kardiovaskularnich,
urogenitalnich, skeletdlnich atd.) (3).

Hereditdrné podminéné nadory tvoff asi
5-10 % nadort dospélého véku. U déti Ize pred-
pokladat, Zze hereditarni z4téz a predispozi¢ni
syndromy mohou byt pfi¢inou u 15 az 29%
zhoubnych n&dord (4).

Podezfeni na hereditarné podminény nador
Ize vyslovit na zdkladé vysetfent:

a) individudiniho pacienta (vice¢etné primarni
nadory ve stejném organu, vicecetné primarni

nadory v rliznych organech, bilateralni nddory
v parovych organech, vyskyt vzacného (do-
spélého) typu nddoru v détském veku, vyskyt
velmi vzacného typu nadoru, vyskyt nddoru
s projevy typickymi pro urcity syndrom, vyskyt
nadoru asociovaného s jinou vzacnou nemo-
cf, nddor asociovany s vrozenou vyvojovou
abnormalitou nebo kongenitalnim defektem
nebo piitomnost dysmorfie),

b) rodiny (stejny typ nddoru u pfibuzného
1.linie, 2 a vice piibuznych 1. linie s nddorem
stejné lokalizace, zndmy familiarni nadoro-
vy syndrom, 2 a vice pfibuznych 2. linie ve
stejné lokalizaci, 2 a vice pfibuznych 1. linie
se vzacnym typem nadoru.

Na zakladé objeveni predispozi¢nich gen(
pro rdzné dédi¢né nadorové syndromy je moz-
né predchazet vzniku nddord mnohem uc¢innéji
nez dfive a zacit se specializovanou prevenci
jiz v . mladém véku, u mnohych syndrom jiz



od détstvi. Identifikace dédi¢né predispozice
k nddorlim je dlleZitou soucasti cilené onko-
logické prevence v populaci. Kromé stanovenf
genetického rizika je genetické vysetieni za-
sadnf pfi indikaci cilené biologické &by (5, 6).

Familidrni vyskyt nddorl je spojen se zvyse-
nym vyskytem malignich onemocnéni v roding,
kde genetickym vysetfenim nenf zjisténa zadna
kauzalni germindlni mutace. Familidrni vyskyt
mUze byt zpUsoben blize neurcenou interakcf
gen-prostedi, nizce penetrujicimi geny nebo
kombinace vice mechanizm. Familidrni vyskyt
je popséan u 10-15 % onkologickych pacientt do-
spélého véku a pod 10 % détskych typl nadord.

Hereditdrnich nddorovych predispozi¢nich
syndromii je dosud popsano kolem 200. Vétsinou
jsou vzacné s autozomalné dominantnim pre-
nosem. Vyvoj hereditarné podminéného nadoru
vysvétluje Knudsonova teorie dvojiho zdsahu (ob-
razek 1). Typickym pfikladem je vznik retinoblas-
tomu. Pro vznik sporadického nehereditarniho
nadoru jsou potiebné 2 ziskané somatickd mutace.
Tento nddor neni dédi¢ny. Naopak u hereditdrniho
(dédi¢ného) retinoblastomu je nutna 1 zdédéna
germindlni mutace a nasledné 1 ziskand mutace.

Obrdzek 1. Knudsonova teorie dvojiho zasahu
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Germinalni mutace je pfftomna ve vsech burkach
organizmu (6).

Kdy myslet na moznost nadorového
predispozic¢niho syndromu

Na moznou Ucast genetické pficiny onemoc-
nénf je nutné myslet prakticky u kazdého ditéte

s malignim nadorem. V bézné praxi mohou lékafi
pomoct tzv. varovna znameni, zjisténé rodinnou
anamnézou, klinickym vysetfenim a vzezfenim
ditéte, hodnocenim jeho psychomotorického
vyvoje, pfipadné laboratornim vysetfenim (7).
Pediatfi primarniho kontaktu jsou obvykle prv-
ni, kdo detekuji pfiznaky a mozné dysmorfické

Tabulka 1. Piehled nejcastéjsich predispozi¢nich nddorovych syndromt v détském véku

Syndrom Gen Prevalence Klinické znaky Asociované nadory
NF1 NF1, AD 1:3000 Cafe au lait, neurofibromy, Lischovy noduly Gliomy optiku, nddory CNS,
sarkomy, NETs, leukemie
TSC TSC1, TSC2, AD 1:5800 Typické kozni zmény, hamartomy, Tumory CNS, RCC, HCC
angiomyolipomy ledvin, jater
FAP (Gardner(v) APC, AD 1:5-7000 Bolesti bricha, krev a hlen ve stolici, osteomy celisti  CRC, HBL, desmoidy, sarkomy,
papil. karcinom $7
Wiedemann-Beckwith(v  IGF2 1:13700 Makroglosie, nadmérny vzrist, omfalokéla, WilmsGv nador, HBL, NBL
visceromegalie
Heredit. retinoblastom RB1 1:20000 Nemaji specifické klinické znaky RBL, OS, STS, tumory mozku, MM
Von Hippel Lindau VHL, AD 1:35-40000 Hemangioblastomy retiny NETs, RCC, feochromocytom
NF2 NF2, AD 1:33-40000 Hamartomy sitnice, neurofibromy tinnitus, Benigni a maligni nadory CNS
poruchy az ztrata sluchu a perifernich nervd
Li Fraumeni TP53, AD 1:50000 Nemaji specifické klinické znaky, pozitivni Ca prsu, mozku, plic, MM, ACC,
rodinnd anamnéza CRC, sarkomy, ALL
Nijmegen breakage NBS1 1:70000 Mikrocefalie, typicka ptaci tvar, imunodeficit, Leukemie, lymfomy, MBL,
retardace rlistu neuroblastom
Xeroderma pigmentosum  XPD, XPA, AR 1:70000 Hyperpigmentace kdze a spojivek, fotosenzitivita BCC, SCC, MM, leukemie,
sarkomy
GorlinGv PTCH, AD 1:50-100000 Makrocefalie, vysoky vzrdst, malformace zeber, BCC, tumory CNS, fibromy
ment. subnorma srdce, Celistni cysty
WAGR WT1, 1:500000 Aniridie, mentalni a rlstova retardace, anoma- Wilmsav tumor

lie genitalu

Familiarni melanom CDKN2A,CDK4, AD

Mnohocetné dysplastické névy bez klinickych
znakd, pozit. RA

MM, nddory pankreatu a prsu

BloomGv BLM, AR

neznama, ¢astéjsi
u askendzskych Zid{

Maly vzrlst, motylovitd vyrazka, DM. hypo IgM,
fotosenzitivita

ALL, lymfomy, ca prsu, plic, kize

NF1 - neurofibromatosis typ I, NF2 — neurofibromatosis typ I, TSC — komplex tuberozni sklerézy, FAP — familidrni adenomatozni polyposa, WAGR — Wilms, aniridie, rlstova
a psychomotoricka retardace, AD — autozomalné dominantni pfenos, AR — autozomalné recesivni pfenos, ACC — adrenokortikalnf karcinom, CRC — kolorektalnf karcinom,
RMS — rhabdomyosarkom, MM — maligni melanom, RCC — renélnf karcinom, HCC — hepatocelulérni karcinom, MBL — medulloblastom, BCC — basoceluldmi karcinom kdize,
SCC - spinocelularni karcinom, NETs — neuroendokrinni nddory, OS — osteosarkom, STS — sarkomy mékkych tkani, RBL - retinoblastom, ALL —akutni lymfoblasticka leukemie
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Obrdzek 2. Neurofibromatosis typ |, plexiformni neurofibrom krku

Obrdzek 3. Kozni postizeni u tuberozni sklerézy

Obrdzek 4. Genetické vysetreni rodiny s Li Fraumeni syndromem

L

Matka otce zemfela na nador CNS ve véku 40 let

Vi Bratr otce zemfel na nddor CNS ve véku 35 let
Sestra otce zemfela v détském véku na bliZe nezjistény nador
Otec zemfel ve véku 50 let na kostni sarkom

Sestra pacienta |é¢ena od 2 let véku na karcinom plexus chorioideus
Nevlastni sestra osteosarkom celisti ve véku 14 let
Pacient metastaticky maligni melanom ve véku 8 let

znaky, které mohou byt projevy a soucasti rliznych
genetickych syndrom(. Mnoho téchto syndroma
je asociovano se zvysenym vyskytem jistych typt
nadort détského veku, tedy splhujf kritéria gene-
tickych nddorovych predispozi¢nich syndromda.
Jejich rozpoznéani mdze byt nékdy pro pediatra
problematické, protoze projevy nemusi byt vzdy
plné vyjadreny, nékdy se mohou v réiznych obmé-
nach objevit i u jinych ¢lend rodiny (8, 9).

RUzné projevy dysmorfizmu, typické pro
danou genetickou zménu (mutaci) a specificky
predispozi¢ni syndrom, jsou ¢asto jeho jedinym
klinickym projevem. Pfi hodnoceni dysmorfic-
kych znakd (tj. abnormalnich télesnych zndmek)
nutno hodnotit rist (gigantizmus nebo naopak

snizeny rdst, proporcionalitu téla), obvod hlavy
(mikro nebo makrocefalie), ¢elo (prominence,
sikmost), oci (vzdalenost a tvar oc¢nich $térbin,
epikantus, aniridie), tvar nosu, usi (tvar, pozici,
velikost), Usta, skus, patro, krk a trup (tvar, sy-
metrie, zadni vlasova hranice), genitél dle véku,
koncetiny (kostni abnormality, proporce velikosti
vzhledem k trupu), prsty (polydaktylie, syndak-
tylie), kizi (cafe au lait, pigmentova znaménka,
fibromy, zmény pigmentace) (7).

Pfindlezu dysmorfie a vyjadreni podezieni na
predispozi¢ni syndrom odesle pediatr pacienta
a jeho rodice na konzultaci na genetické vysetre-
ni. Genetické vysetfeni nejprve probihd jako po-
drobnd konzultace o osobnfarodinné anamnéze.
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Nevyhnutné jsou podrobné informace o nadoro-
vych onemocnénich v linii obou rodict nejméne
tff generaci. DlleZitym Udajem je rovnéz vék pfi
vyskytu nddoru a typy nddord. Na zékladé viech
Udajl Ize potvrdit pravdépodobnost urcitého dé-
di¢ného nddorového syndromu a genetik indikuje
genetické testovani predispozi¢nich gent (10, 11).
PHi potvrzeni genetického predispozi¢niho nadoro-
vého syndromu by mélo byt zajisténo u détského
pacienta preventivni sledovani a dispenzarizace na
pracovisté détské onkologie.

Prehled nejcastéjsich nadorovych
predispozi¢nich syndromui u déti
Pokud genetické testovani potvrdi pfiftomnost
specifické germinalni mutace u pacienta, pfipadné
rodinnych pfislusnikd, je potvrzen geneticky na-
dorovy predispozi¢ni syndrom. Mutace mUze byt
zdédéna od jednoho z rodicd, nebo mlze vznik-
nout u pacienta de novo. Rodina je informovéana
o rizicich rozvoje nadord vazanych na pfislusny
syndrom, je navrzen plan dispenzarnich vysetfeni
dle miry rizika konkrétnich typl nadord (10).
Seznam nejcastéjsich genetickych predis-
pozi¢nich syndromd s rizikem vzniku nddoru
v détském véku je v tabulce 1.
Beckwith-Wiedemanntiv syndrom: Inci-
dence 1:13700, az 85% pfipadd je sporadickych,
pouze 15 % je familiarnich. Typickymi klinickymi
projevy je nadmérny vzrdst, makroglosie, orga-
nomegalie, umbilikdIni hernie, novorozenecka
hypoglykémie. Vézan je s rizikem vzniku nddoru
ledviny (Wilmstv nador), hepatoblastomu, neu-
roblastomu, ale i adrenokortikalniho karcinomu,
rhabdoidniho nédoru ¢i rhabdomyosarkomu.
Jedna se predevsim o embryonalni typy nado-
rd s vrcholem vyskytu do 3-5 let. V sekundarni
prevenci nadoru je doporucena ultrasonografie
bfiska co 3 mésice do 6 let véku (12).
Neurofibromatosa typ I: Incidence 1:3500,
jedna se autozomalné dominantni dédi¢nost
mutace tumor supresorického genu NF1
(17g11.2). Typickym klinickym projevem jsou
cafe au lait skvrny na kdzi (pocet > 6 s rozmérem
>5mm), axildrni pihy, vice¢etné kozni neurofib-
romy, hamartomy duhovky, kostni anomalie, né-
kdy lehkd mentdinf retardace. NF1 j asociovana
se zvysenym rizikem vzniku predevsim nadord
CNS (gliomy optiku, hamartomy mozku, astro-
cytomy, plexiformni neurofibromy, ependymo-
my), fibrosarkomy, endokrinni nddory, leukemie.
Pacienti vyzaduji komplexni sledovani (o¢ni,
neurologické evokované potencidly zrakové
i sluchové, MRI mozku) (13, 14) (obrazek 2).
Komplex tuberozni sklerézy (TSC) je auto-
zomalné dominantné dédi¢ny syndrom s inci-
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Obrdzek 5. Nijmegen-breakage syndrom
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denci1:5800. Vetsinou sejednd o de novomutaci  Obrdzek 6. Gorlintiv syndrom. Anomalie zeber bilat. - vpravo vidlicovité rozdvojené 2., 3. a 5. zebro,

genu TSC1 (lokus 9g34) nebo TSC2 (lokus 16p13).  Ylevo 3.a 4. zebro
Projevuje se tvorbou hamartomd prakticky v kte-

rémkoli organu (kGze, mozek, ledviny, srdce).
Typické jsou facidlni angiofibromy, depigmentace
kize, fibrozni plaky a stnicové hamartomy (obrazek
3).U novorozencl jsou ¢asté vicecetné rhabdomy-
omy srdce, v détském véku ¢asté angiomyolipomy
nebo drobné cysty ledvin. U dospivajicich se mlze
projevit subependymalni astrocytom. Je zvysené
riziko vzniku karcinomu ledviny (13).

LiFraumeni syndrom:Incidence 1:50000, au-
tozomalné dominantni typ dédi¢nosti. Dispozice se
dédi cestou alely tumor supresorického genu TP53
s bodovou mutaci (17p13). Nositelé mutace TP53
nemaji specifické klinické zmény vizéze, typicka
je rodinnd anamnéza. U Li Fraumeni syndromu je
vysoké riziko vzniku Sirokého spektra nddor( (sar-
komy kosti a mekkych tkani, nadory mozku, prsu,
leukemie, karcinomy, melanom, karcinomy chorio-
idaIniho plexu) v détském véku (12, 14) (obrazek 4).

Nijmegen-breakage syndrom: Je zp(iso-
ben mutaci NBS1 genu s incidenci 1:70000,
astéjsi je ve Stfedni a Vychodni Evropé u slovan-

ské populace (Polsko, Cechy, Slovensko, Ukrajina,
Rusko). Jednd se o autozomalné recesivni syn-
drom poruchy opravnich (repair) gend. V klinice
dominuje mikrocefalie zvyraznujici se s vékem,
facidlni dysmorfizmus (ptaci tvar tukana” s ustu-
pujicim ¢elem, prominujicim nosem a mikrogna-
cif), rGstova retardace, ovarialni selhani u divek,
radiosenzitivita a poruchy imunity. Intelekt je
obvykle normalni. Riziko vzniku predevsim he-
matologickych malignit HodgkinGv lymfom,

non-Hodgkinské lymfomy, leukemie obvykle

ve véku do 10 let (13) (obrazek 5). VHL mNF1 NF2 mTSC
Syndrom familidrni adenomatozni po- ;A:m :%gnm = m-_'?egm = Alaxia tel
lypézy (FAP): Incidence 1:5000-7 500, auto- u Peuzi-Jeghers = Noonan Hered RBL # Li Fraumeni
oy ) . s ) SCID m Costello Lynch m Hutchinson
zomalné dominantni typ dédi¢nosti mutace Protous ® Smith-LemiiOpitz Dysgeneze g = BRCA1
genu APC (lokus 5g21-22) s tvorbou mnoZstvi B MEN1 [ Xerodemna @ Kiinefelter = Down
O Mafucci O XX male O hemihypertrofie OSTAR

(stovek aZ tisict) adenomatoznich polypU tlusté-
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Tabulka 2. Nejcastéjsi sledované genetické syndromy na KDO

Syndrom Absol. pocet % Priimérny vék
Neurofibromatosis typ 1 44 28 1-14 let, median 5 let
Komplex tuber. sklerézy 16 10 1-17 let, median 2 roky
FAP 16 10 6-18 let, median 12 let
Heredit. retinoblastom 12 8 0-3 roky, medidn 6 més.
Gonadalni dysgeneze 8 5 6-18 let, median 16 let
Nijmegen-breakage 4 3 1-14 let, median 13 let
Von Hippel Lindau 4 3 2-13 let, median 4 roky
Wiedemann-Beckwith(v 4 3 1-2 roky, median 1 rok
Neurofibromatosis typ 2 3 2 15-21 let, median 15 let
Gorlinv 3 2 2-7 let, median 7 let

Li Fraumeni 3 2 8-15 let, median 15 let
Noonanové 3 2 0-8 let, median 6 let
Xeroderma pgmentosum 3 2 6-15 let, median 8 let
Neurofibromatosis typ 2 3 2 15-21 let, median 15 let
BRCAT1 2 1 14 m.-15 let, median 15 let

ho stfeva a rekta. Hrozf vysoké riziko maligniho
zvratu a karcinom streva jiz v détském a ado-
lescentnim veéku. Endoskopické vysetfeni stfeva
a kolonoskopie se provad( 1x ro¢né od 10-12
let, ¢asto je v prevenci rozvoje karcinomu nutna
totalnf kolektomie pfed 20. rokem véku. Mutace
FAP mUze byt pficinou vzniku hepatoblastomu
nebo dédi¢ného hepatocelularniho karcinomu.
Soucésti syndromu mohou byt osteomy a zubni
abnormality nebo desmoidy (6, 13, 14).

Von Hippel-Lindau syndrom: Incidence
1:35000 s autozomalné dominantni dédi¢nostf
mutace genu VHL (lokus 3p25). Typické jsou he-
mangioblastomy v retiné, mozecku, mozkovém
kmeni a mise uz v détském véku. Z nddord jsou
to neuroendokrinni nadory, feochromocytom/
paragangliom nebo karcinom ledviny. Komplexnf
preventivni péce musi byt zahdjena uz v détském
veku pro nizky vek vyskytu nadord (12, 13).

Gorliniiv syndrom je podminén autozomdl-
né dominantnim pfenosem mutace PTCH genu
(lokus 9g22.3). Je spojen pfedevsim s rozvojem
medulloblastomu u malych détf do 2 let, basoce-
luldrnim karcinomem ke do 10 let véku. Typické
jsou dysmorfické znaky — makrocefalie, prominujici
Celo, hypertelorizmus, vysoky vzrist, malformace
Zeber (vidlicovité Zebra) a patefe, odontogenni
cysty, mentalni subnorma obrazek 6 (13).

Syndrom familidarniho melanomu je zp(-
soben autozomalné dominantnim prenosem
mutace v genu CDKN2A, vzacnéji v CDK4 nebo
MCIR. Na kzi jsou obvykle desitky dysplas-
tickych pigmentovych névl. Nosi¢i mutace
CDKN2A majf celozivotni riziko vzniku melano-
mu v 60-92 9%, mimo to je zvysené riziko vzniku
daldich typd nadort (astrocytom mozku, nddory

slinivky). Mutace CDKN2A by méla byt vy3etfena
u vsech melanom v détském véku (13).

Soubor pacientii KDO
s predispozi¢nimi
nadorovymi syndromy

Na Klinice détské onkologie FN Brno dis-
penzarizujeme déti s nddorovymi predispozic-
nimi syndromy od roku 2009. Za toto relativné
kratké casové obdobf sledujeme 32 genetic-
kych nadorovych predispozi¢nich syndromd
u 143 détf (obrdzek 7 a tabulka 2). Inicidlné
se déti ocitly v onkologické ambulanci az pfi
diagnéze zhoubného nadoru, v poslednich
letech stoupéd pocet dispenzérnich vysetreni pfi
zndmé hereditarni zatézi jeSté pfed rozvojem
zhoubného onemocnéni. Onkolog vypracuje
plan a ¢asovy rozvrh dispenzarnich prohlidek,
organizuje nejenom zobrazovaci vysetfeni
v doporucenych danych ¢asovych intervalech,
ale i konzilidrni vysetienf dle individudIni miry
rizika a typu syndromu.

Zavér

Pediatr primarniho kontaktu, ktery nejlépe
zna dité i jeho rodinu, hraje jednu z klicovych roli
v rozpozndni prvnich zndmek mozného genetic-
kého predispozi¢niho syndromu a zabezpecen!
vcasného genetického vysetfeni pacienta. Pfi
potvrzeni genetického nédorového predispo-
zi¢niho syndromu zabezpeci daldi dispenzari-
zaci pacienta, pfipadné dalsich ¢lent rodiny, na
specializovaném pracovisti détské onkologie.

Genetickeé testovani, potvrzeni genetického
predispozi¢niho nadorového syndromu u détf
s naslednou dispenzarizaci vede ke snizeni mor-
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bidity a mortality na zhoubné nadory u déti
a dospivajicich.

V rychlé orientaci Sirokého spektra dédic-
nych predispozi¢nich syndrom mohou pe-
diatrovi primdrniho kontaktu pomoci 2 utlé
prehledné knizky vénované specidlné Iékarm
v prvni linii zdravotni péce (7, 15).

Na webovych strankach Ceské onkologické
spole¢nosti www.linkos.cz je k dispozici seznam
onkologickych pracovist s kontaktnimi udaji zajis-
tujicich dispenzarizaci pacientd s prokdzanym ge-
netickym predispozi¢nim nddorovym syndromem.
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