Syndrom Li-Fraumeni

Syndrom Li-Fraumeni (OMIM: 151623 (https://omim.org/entry/151623))
je hereditarni nadorovy syndrom spojeny s obecné zvySenou predispozici
vzniku naddorového onemocnéni (bez jednoznacné orgdnové specificity).

Etiologie
= Pric¢inou je zarode¢na mutace tumor-supresorového genu TP53
(17p13.1);
= Obdobny klinicky obraz (tzv. Li-Fraumeni syndrom 2 OMIM: 609265 (
https://omim.org/entry/609265)) je zplisoben mutaci genu CHEK2
(22912.1; OMIM: 604373 (https://omim.org/entry/604373)), jinak
spojeného také s hereditdrnim naddorem prsu.

Klinicky obraz

= Syndrom je charakteristicky vysoce variabilnim fenotypem:
= osteosarkomy a sarkomy mékkych tkani;
karcinom prsu;
adenokarcinom drené nadledvin;
nadory CNS;
leukémie.
= VétSinou jde o velmi €asny nastup nadorového onemocnéni.

Vyskyt

= Charakteristicky je velmi ¢asty vyskyt nador( v rodiné (,nadorové
rodiny"”).

Historie

Syndrom popsali Frederick Pei Li a Joseph F. Fraumeni jr. v roce 1969 [,

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

= Hereditarni nddorové syndromy
= Neurofibromatéza
= Wilmsav tumor
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/, MUzete se pridat k jeho autorlim (https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Syndrom_L
i-Fraumeni&action=history) a jej.
O vhodnych zméndach se Ize poradit v diskusi.
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