Abstrakt

Cile prace:

1) Zhodnotit klinicky vyznam nélezi na MR zobrazenich mozku, ptfedevSim gliomi a

hydrocefalu, a dle vysledkii upravit indikacni kritéria MR tak, aby tyto Zivot ohroZujici
komplikace byly v¢as zachyceny.

2) V ramci zpracovani vSech dat v celém souboru odhalit mozné pfic¢iny vysokého poctu
sporadickych ptipadu.

3) Vyhodnotit diagnosticky vyznam vyuziti biomarkerti — neuron specifické enolazy (NSE) a

proteinu S100B u pacientdl s mozkovymi gliomy.

Metodika: Samostatné jsem zpracovala soubor 285 déti s NF1, které byly sledovany na Klinice

détské neurologie UK 2. LF a FN Motol v letech 1990 — 2010. VSechny déti mély MR zobrazeni
mozku. Hodnotila jsem incidenci nalezii na MRI mozku, klinicky vyvoj, vék v dobé manifestace
gliomt a nutnost 1é¢by. Déle jsem u pacientl sledovala obecna data, mimo jiné i vliv v€ku rodict na
sporadicky vyskyt NF1 a z neurologickych komplikaci vyskyt epilepsie. Statisticky jsem nalezy u

skupiny NF1 pacientd s gliomy porovnala se skupinou pacientt bez gliomti mozku.

Vysledky: Gliom mozku mélo celkem 87/285 (30.5 %) pacientti s NF1 — 77/285 (27 %) gliom

zrakové drahy (OPG) a 29/285 (10.2 %) gliom mimo zrakovou drahu (GOOP), z toho 19 zaroven
OPG 1 GOOP. Celkem bylo pro gliom lé€eno 43/87 (49.4 %), resp. 43/285 (15.1 %) déti.
Obstrukéni hydrocefalus byl zjistén u 22/285 (7.7 %) pacientil a nejcastéjs$i pfi¢inou byl gliom
(14/22) a idiopaticka stendza akveduktu (6/22). Dalsi nalezy na MRI mozku: hypersignalni loziska
v T2 vazené sekvenci (FASI), cysty, cévni abnormity a nespecifické¢ gliové zmény. Sporadicky
vyskyt NF1 byl zjistény u 120/285 (42.1 %) déti a zjistili jsme, Ze vyssi veék rodicil, zejména otcl,
ma vliv na vyskyt sporadickych ptipadli NF1. Epilepsii mélo 20/285 (7 %) déti s NF1. Primérna
hodnota plazmatick¢é hladiny NSE a S100 proteinu nebyla u pacientd s gliomem mozku

signifikantn€ vyssi nez u ostatnich NF1 pacientt.

Zavér: Vsechny déti s NF1 profituji ze screeningového MR vysetfeni mozku. Doporucujeme prvni

MRI mozku provést do Sesti let v€ku, kdy je nejvyssi riziko vzniku gliomu zrakové dréhy, s planem
dalsich kontrol v zavislosti na nalezech a rizicich dal§ich komplikaci. Prokazali jsme vyznamny vliv
vysSiho véku rodicl, zejména otcli, na vyskyt sporadickych ptipadi NF1. Plazmatické hodnoty

biomarkertt NSE a S100B proteinu nejsou vhodné ke sledovani gliomti mozku u NF1 pacienti.



