Dédiéné nadorové syndromy s
moznou manifestaci prenatalneé
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Tuberdzni skleroza - 4 dediénost
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Kardialni rhabdomyomy — leécba everolimem

Veétsina RM spontanné regreduje behem 1. roku zivota
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Nature Reviews

Lécba inhibitory mTOR postnatalné

http://www.selleckchem.com/blog/Everolimus-as- o 7" h"i _w
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— everolimus (puvodné lécba subependymalnich giant-cell astrocytomii

renalnich angiomyolipomuy)
My “‘regrese srdec¢niho RM u 6-ti letého ditéte (Tiberio et al. Pediatrics

2011) —inoperabilni symptomaticky RM (Dogan et al. J Trop Pediatr 2014)
— pred€asné narozeny novorozenec s mnohocetnymi RM srdce (a
atrézii plicnice a velkym komorovym defektem) (Mlczoch et al. Ultrasound

Obstet Gynecol 2014)

Tiberio et al. Pediatrics 2011;127:€1335 -e1337
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Neurofibromatdza 1. typu

Kazuistika McEwing et al. Prenatal
Diagnosis 2006;26:1110-1114.
27.t.teh. polyhydramnion,
hydrocephalus, kardiomegalie,
hypertrofie myokardu

29.t.téh + pleuralni eflize bilat.
31.t.teh. + makroglosie, farynx-
hypoechogenni masa, ztlusténi krku,
perikardialni efuze, ascites
32.t.téh. — téhotenstvi ukonéeno
Otec: NF1. typu

AD dédicnost

Gen NF1 (pro

neurofibromin)
Testovani : UBLG FN
Motol, OLG FN Brno:

a)

AP

. 2

(b)

- 3

\'* w

A=0 S9ca



http://img0.joyreactor.cc/pics/post/full/%D0%9F%D1%80%D0%B8%D1%80%D0%BE%D0%B4%D0%B0-%D0%BD%D0%BE%D1%87%D1%8C-%D0%BD%D0%B5%D0%B1%D0%BE-%D0%BB%D0%B5%D1%81-718865.jpeg

)

B Neurofibromatdza 1. typu

1 Postnatalni projevy

epiglotlis >

tumar '->
b :
g,
[b)
‘ P
B L
. el T,
u‘( ¥ e N
McEwing et al. Prenatal Diagnosis \ g

Gliom optlck o hervu

2006:26:1110-1114.


http://img0.joyreactor.cc/pics/post/full/%D0%9F%D1%80%D0%B8%D1%80%D0%BE%D0%B4%D0%B0-%D0%BD%D0%BE%D1%87%D1%8C-%D0%BD%D0%B5%D0%B1%D0%BE-%D0%BB%D0%B5%D1%81-718865.jpeg

Neurofibromatoza 1. 'typ u

Obstruktivni léze aqueduktu — pilocytarni nebo low-grade -
astrocytomy, gliomy, hamartomy_, gliéza, gangliomy

Fetalni
glioneuralni
hamartom

/

http://sonoworld.com/TheFetus/

Marcorelles et al. Clin Neuropathol 2005
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Hereditarni retinoblastom

Zarodecné mutace v genu RB1

« AD, 1:20 000

*Testovani: OLG FN Brno
* 40 % dédicénych

e ,doubling time* 7 dni

* nékdy nadory pokrogilé
jiz v dobé porodu

» Casna detekce
prenatalné ?

e prenatalni detekce
hyperechogennich lézi
zalezi na velikosti (vySka
nad 1-2 mm) a morfologii
(minimalné elevované
versus elevované)

Sagittal view of globe

Paquette et al. AJP Rep. 2012
Nov;2(1):55-62.


http://img0.joyreactor.cc/pics/post/full/%D0%9F%D1%80%D0%B8%D1%80%D0%BE%D0%B4%D0%B0-%D0%BD%D0%BE%D1%87%D1%8C-%D0%BD%D0%B5%D0%B1%D0%BE-%D0%BB%D0%B5%D1%81-718865.jpeg
http://wiki.ggc.edu/wiki/File:Retinoblastoma_beggining_pic.jpg

Hereditarni retinoblastom —
prenatalni skrining

6 plodu s rizikem retinoblastomu

« HR-UZV o¢€i fétu od 16.-18.t.teh. a 4 tydny
do 32.t.téh., pak a 2 tydny

e fetalni NMR od 16.-18.t.téh. a 8 tydnu

« postnatalné potvrzen u 1 novorozence
(3 léze, 1 dg. UZV prenatalné (2-3 mm,
37.t.téh.), dalsi 2 nikoli) ‘

« prenatalni UZV a fetalni NMR — malo
senzitivni pro minimalné elevované léze,  [2iooie AP Rep 2012
UZV senzitivnejsi pro elevované léze nez
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Hereditarni neuroblastom

 1-2% nové dg. pripadu je familiarnich — IR 9,7
pro sourozence probanda — casnéjsi vek,
| mnohocetné primarni nadory
« gen PHOXZB — mensina hereditarnich NB
 gen ALK (anaplastic lymphoma kinase gene)

http://indianpediatrics.net/mar2002/mar-

308.htm ! «  Testovani: Gennet Praha
‘{:}Er
A, -

©2001 Philippe Jeanty

8 rodin s familiarnim
neuroblastomem — missense
mutace v genu ALK

Mosse et al. Nature. Oct 16, 2008; 455(7215): 930-935.
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Syndrom konstitucni insuficience
systému oprav chybného parovani bazi

Bialelicka mutace genu pro
Lynchiiv syndrom

Lynchiv syndrom ,
(hereditarni nepolypo6zni
kolorektalni karcinom)

Geny:
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UBLG FN Motol, MOU MSH6: 15%

Wimmer et al. J Med Genet 2014;51:355-365 Brno, Agel Novy Jicin

PMS2: 5%
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‘Syndrom konstituéni insuficience
systému oprav chybneho parovani bazi

Baas et al. Eur J Hum Genet. Jan 2013; 21(1): 55-61.
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Syndrom konstitucni insuficience
systému oprav chybného parovani bazi

2013: 146 pripada

Nadory:

Zhoubne:

Hematologickeé: HNL ALL,
AML (CML)

Tumory mozku: high grade
gliomy, astrocytomy, CNS-
PNET, meduloblastom
Karcinomy: tlusté a tenké
strevo, endometrium, uropoe-
ticky systém, vajecniky

Jiné: neuroblastom, Wilmsuv
tumor, rabdomyosarkom,

M
KA Ad. :u
Nezhoubné:

Polypy v colon, jinde v GIT
Pilomatrikomy

Vrozeneé vyvojove vady:
Ageneze corporis callosi
s/bez heterotopie Sedé
hmoty mozkoveé

Kaverndzni hemangiomy
mozku

Kapilarni hemangiom kuze
Asplenie

Defekt komorového septa

Wimmer et al. J Med Genet 2014:51:355-365
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Syndrom predispozice k rhabd0|dn|m

tumorum

Gen SMARCB1
AD, de novo mutace

Testovani: v CR nedostupné

Renalni a extrarenalni
zhoubné maligni
rhabdoidni tumory a
nadory CNS (ca
chor0|daln|ho plexu,
Ioblastom

Loureiro et al. http://www.geyseco.es/sedia2012/eposter/
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Familiarni nefroblastom

Prenatalné dg. bilateralni nefroblastomatéza
Otec a jeho 4 sourozenci nefroblastomatéza nebo Wilmsuv

tumor ledviny

Array-CGH — duplikace v oblasti 2p24.3 o velikosti 569 kb

zahrnujici geny DDX1 a MYCN
Fievet et al. Eur J Med Genet 2013 Dec;56(12):643-7.

Nefroblastomatoza — difuzni nebo multifokalni
persistence nefrogennich zbytku v ledvinach (ij. lozisek
metanefrogenniho blastému) po 36. t. téh. (tj. po

dokoncéeni nefrogeneze) — riziko maligni transformace do Nefroblastom

Wilmsova tumoru (predchazi 41 % unilat. WT a > 90 %
bilat. WT) (Anand et al. In J Med Paed Oncol 2012;33:242-9.)

http://www.ultrasoundcases.info/
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Zaver |
 Geneticky podminéna nadorova onemocneéni jsou vzacna,
Ize o€ekavat manifestaci syndromu, které se prozatim
prenatalneé nemanifestovaly
e Souvislost mezi naruSenim normalnich vyvojovych

procesu a onkogenezi

— Kloaka, hypoplézi'e koncéetin — teratomy

— Downlv syndrom — leukémie (nizsi riziko jinych nadoru)

— Hemihypertrofie, Beckwith-Wiedemannav syndrom - Wilmsuv tumor
— Aniridie - Wilmsuv tumor, tumory CNS

— Deéti s vrozenou vyvojovou vadou obecné maji 3 x vysSi riziko
rozvoje nadoru (nadory z germinalnich bb., retinoblastom, sarkomy
meékkych tkani, leukémie, neuroblastom)

* Prenatalni obdobi je rizikové z hlediska rozvoje nadoru

reni otce’

— abusus marihuany matkou (vyssi riziko neuroblastomu)
— neepitelialni ovarialni nadory — 2-4x vyssi riziko u zen narozenych
predc¢asneé (pod 37.t.téh.)
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