PROTOKOL NADZORU U NOSICIELI MUTACJI GERMINALNYCH W GENIE TP53

EGENIS Czestos¢ i

Badanie kliniczne ze zwréceniem szczegélnej

uwagi na objawy wirylizacji lub wczesnego Co 6 miesiecy Od urodzenia
dojrzewania oraz pomiar cisnienia krwi u

dzieci, a u pacjentéw poddanych radioterapii

na wystepowanie raka podstawnokomaérkowego

: . - Corocznie 18 rok zycia
w obrebie pola radioterapii

Rezonans magnetyczny Corocznie Od urodzenia
catego ciata bez kontrastu

18 rok zycia

MRI piersi Corocznie 20 rok zycia
Corocznie Od urodzenia

MRI mézgu***
18 rok zycia

USG jamy brzusznej Co 6 miesiecy Od urodzenia

Profil steroidowy w moczu Co 6 miesiecy Od urodzenia

Kolonoskopia*** Co5 lat 18 rok zycia

*Ta ocena opiera sie na opublikowanych artykutach i porozumieniu ekspertow.

Wiek

17 rok zycia

65 rok zycia
18 rok zycia
50 rok zycia

18 rok zycia

18 rok zycia

Zastrzezenia Sita zalecen*

rozpoczecia zakonczenia

Umiarkowane

Umiarkowane

Wariant TP53%** o wysokim ryzyku
raka lub pacjent wczesniej leczony  Umiarkowane
chemioterapig lub radioterapia

Silne

Silne

Wariant TP53 o wysokim

: Umiarkowane
ryzyku nowotworzenia

Umiarkowane

Silne

Gdy USG jamy brzusznej nie pozwala Saibe
na prawidfowe obrazowanie nadnerczy

Tylko jesli nosiciel byt poddawany
radioterapii jamy brzusznej w celu leczenia
nowotworu lub jesli w wywiadzie rodzinnym  Stabe
wystepujg guzy jelita grubego sugerujace
zwiekszone ryzyko genetyczne

**Warianty TP53 nalezy uznac za ,wysokiego ryzyka”, jesli u pacjenta zostat rozpoznany nowotwor wieku dzieciecego; lub w jego rodzinie wystepowaty przypadki nowotwordw
dzieciecych; lub ten wariant zostat juz wykryty w innych rodzinach z nowotworami wieku dzieciecego; lub ten wariant odpowiada dominujacemu negatywnemu wariantowi
zmiany typu missense. *Pierwsze MRI powinno odby¢ sie dozylnym podaniem kontrastu - gadolinem; u dzieci rezonans magnetyczny mézgu powinien by¢ wykonywany
naprzemiennie z rezonansem magnetycznym catego ciata, tak aby obrazowaé mézg co najmniej co 6 miesiecy.
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