FELUGYELETI PROTOKOLL CSIRAVONAL-BETEGSEGET OKOZO TP53 VARIANSOK HORDOZOIBAN

Vizsga Periodikasag Kezdési kor Kor a végéig EIEE] Bizonyiték*

Klinikai vizsgalat gyermekeknél, kiilonos

tekintettel a virilizacio vagy a korai pubertas 6 havonta Sziiletés 17 év Mérsékelt
jeleire, valamint a vérnyomas mérésére,

valamint sugarkezelésben részestilt

betegeknél a bazalis sejtes karcinomak Evi 18 év Mérsékelt
el6fordulasara a sugarterapia tertletén

) Magas rakkockazatt TP53 varians**
Teljes test MRI i Sziletés vagy korabban kemoterapiaval vagy Mérsékelt
gadolinium-javitas nélkdil radioterapiaval kezelt beteg

18 év Erés
Mell MRI Evi 20 év Er6s

Szlletés Magas rakkockazatd TP53 varians Mérsékelt
Agyi MRI***
18 év Mérsékelt

Hasi ultrahang 6 havonta Sziiletés Erés

Amikor a hasi ultrahang nem teszi lehet6évé

Vizelet szteroidok 6 havonta Szletés a mellékvesék megfelels képalkotasat

Gyenge
Csak akkor, ha a hordoz6 hasi sugarkezelésben
részeslilt egy korabbi rak kezelésére, vagy
kolonoszképia*** 5 évente ha a csaladi anamnézisben vastagbéldaganat ~ Gyenge
szerepel, ami fokozott genetikai kockazatra utal.

*Ezaz osztalyozas publikalt cikkeken és szakért6i konszenzuson alapul.

**A csiravonal-betegséget okoz6 TP53 varianst ,nagy kockazatunak” kell tekinteni, ha azindexes esetben gyermekkori rak alakult ki; vagy gyermekkori rékos megbetegedéseket figyeltek
meg a csalddon beliil; vagy ezt a véltozatot mas, gyermekkori rakos megbetegedésben szenvedd csaladokban mar kimutattak; vagy ez a valtozat egy dominans-negativ missense
varidnsnak felel meg. ***Az elsé vizsgalatot |.V. Gadolinium fokozas; gyermekeknél az agyi MRI-t fel kell valtani a teljes test MRI-vel, hogy az agyrél legaldbb 6 havonta keriiljon képfelvétel.




FELUGYELETI PROTOKOLL
CSIRAVONAL-BETEGSEGET

OKOZO TP53 VARIANSOK
HORDOZOIBAN

Ez az iranymutatas a rendelkezésre &ll6 legjobb
bizonyitékok és az e terlilet szakért&inek konszenzusa
alapjan készilt, és rendszeresen frissitik, hogy tiikrozze
a bizonyitékok valtozasait
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for rare or low prevalence
complex diseases

Az elvaras az, hogy a klinikusok betartsék ezt az irdnymutatast, hacsak nincs
olyan kényszerité klinikai ok, amely az adott betegre jellemz, hogy ne tegye.

i Network

Genetic Tumour Risk www.genturis.eu
Syndromes (ERN GENTURIS)



