PROTOKOL SPREMLJANJA ZA NOSILCE ZARODNIH PATOGENIH/VERJETNO PATOGENIH
RAZLICIC V GENU TP53

Starostob  Starost ob
Preiskava Interval pricetku zakljucku

spremljanja spremljanja
Klini¢ni pregled (s posebno pozornostjo na

znake virilizacije ali zgodnje pubertete in Vsakih 6 mesecev ROjStVO 17 let Zmerni
merjenje krvnega tlaka pri otrocih; ter s

posebno pozornostjo na pojav

bazalnoceli¢nega karcinoma v obsevalnem

polju pri posameznikih, ki so bili zdravljeni z Letno 18 let Zmerni
radioterapijo)

Razli¢ica v genu TP53 z visoko ogrozenostjo
Magnetnoresonan¢no slikanje (MRI) Letno Rojstvo - za nastanek raka* ali posameznik, ki je bil Zmerni

dhodno zdravljen s kemoterapijo a radioterapi
celega telesa brez kontrasta (gadolinija) Rl L B B

18 let
MRI dojk 20 let

Razlicica v genu TP53 z visoo

Rojstvo ogrozenostjo za nastanek raka

MRI mozganov***
18 let Zmerni

Ultrazvocni pregled trebuha Vsakih 6 mesecev Rojstvo

Steroiiv urinu Vsaldh 6 mesecev  Rojstvo PR S
Samo, Ce je nosilec prejel radioterapijo v
predelu trebusne votline za zdravljenje

Kolonoskopija Vsakih 5 let predhodnega raka ali v primeru druZinske

anamneze raka debelega ¢revesa in/ali danke,
ki kaze na povecano genetsko ogrozenost

*Ta ocena temelji na objavljeni literaturi in strokovnih priporocilih.

**Zarodno patogeno/verjetno patogeno razlicico v genu TP53 je treba obravnavati kot »razli¢ico z visoko ogrozenostjo,« Ce se je pri prvi testirani osebi v druzini razvil rak v otrostvu;

ali so v druzini znani raki v otrostvu; ali je bila ta razli¢ica opisana v drugih druzinah z znanim rakom v otrostvu; ali gre za nesmiselno (missense) razlicico z dominantno-negativnim ucinkom.
***Prvo slikanje je treba opraviti z intravensko danim kontrastom (gadolinijem); pri otrocih naj se MRI mozganov izmenjuje z MRl slikanjem celega telesa, tako da se mozgane slika

vsaj vsakih 6 mesecev.
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Priporocila za spremljanje posameznikov s Svanomatozo
temeljijo na najnovejsih razpolozljivih dokazih iz
znanstvene literature in priporocilih strokovnjakov ter se Network
skladno z novostmi na podrocju Svanomatoz redno o0

L. for rare or low prevalence
posodabljajo. complex diseases
Zdravnik specialist naj uposteva priporocila za spremljanje bolnikov s & Netw‘?rlfl_ ek .
$vanomatozami, razen v primeru, ko klini¢ni potek bolezni posameznika (s;;:g::;n el;T::r: G:\‘TURIS) www.genturis.eu
zahteva individualno prilagoditev programa spremljanja.
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