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Dédiéné nadorové syndromy s moznou manifestaci prenatalné

Hereditary cancer syndromes with possible occurrence in the prenatal period
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Nadorovd onemocnéni u plodd jsou vzacna. Priblizné
5-10 % z nich vznika na podkladé deédi¢né vlohy. Prena-
talné se vznikem nezhoubného nadoru nejCastéji mani-
festuje tuberdzni skleréza (mutace gent TSCT a TSC2),
a to kardialnimi rhabdomyomy. Postnatalni podavani eve-
rolimu predstavuje 1éCebnou moZnost pro tyto pacienty.
V populaci ¢astad neurofibromatéza 1. typu (gen NF1) se
mUze prenatélné projevovat vzacné plexiformnim neurino-
mem nebo benignimi nadory zuzujici aqueduktus s rozvo-
jem hydrocephalu. Prenatélni diagnostika retinoblastomu
na podkladé zarode¢né mutace genu RBT pomoci ultra-
zvuku neni prozatim pfilis senzitivni, ale jeji citlivost je vySSi
nez pomoci magnetické rezonance. Hereditarni neuroblas-
tom muze byt zplsoben mutacemi gend PHOXZ2B a zej-
ména ALK. Syndrom konstituéni insuficience systému
chybného péarovani bazi je alelicky k Lynchovu syndromu
(hereditarnimu nepolypdznimu kolorektalnimu karci-
nomu), na rozdil od néhoz jsou vS8ak mutovany obé alely
prislusného genu, nejcastéji PMS2, vzacnéji MSHE,

MLH1, MSH2. M{ze se projevit hematologickymi malig-
nitami a nadory CNS. Mutace genu SMARCB1 predispo-
nuji k renalnim nebo extrarenalnim rhabdoidnim tumordim
a nadorlm CNS. Vzhledem k vysoké malignité téchto
onemocnéni se jedna vesmeés o nove vzniklé mutace.
V pfipadé familiarni nefroblastomatézy a Wilmsova tu-
moru jsou kandidatni pri¢inou duplikace gend DDX1
a MYCN. VSechny uvedené syndromy jsou dédi¢né au-
tozomalné dominantng, tj. s 50% rizikem prenosu na po-
tomky. V pfipadé tuberézni sklerézy a neurofibromatdzy
se jednéa Casto o nové mutace, kdy rodi¢e nejevi znamky
onemocneéni. U hereditarniho neuroblastomu v dtsledku
mutaci genu ALK je relativné ¢asta nelplna penetrance,
tj. ne kazdy, kdo mutaci nese, onemocni. Rozvoj nadoro-
vych onemocnéni souvisi s narusenim vyvoje tkani
a Casto se sdruzuje s vrozenymi vyvojovymi vadami. Je-
jich pritomnost zvySuje riziko rozvoje nadorovych one-
mocnéni zejména postnatalné trikrat.



