UVOD: Legius syndrom (LGSS) spole¢né MATERIAL A METODIKA

s’Neurofibromatozou typu 1 (NF1) patfi mezi neurokutanni Byla hodnocena skupina 7 déti s diagndézou LGSS
onemocneni a 959 deti s diagndézou NF1

Zakladni rysy neurokutannich onemocneni: Vstupni podminky:

- Maji dedicny podklad a vyznamny vyskyt novych mutaci. - molekularne geneticke stanoveni diagnoz LGSS
- Jsou vrozenymi vyvojovymi anomaliemi - porucha nebo NF

diferenciace neuroektodermu, poruchami vyvoje neuralni - MRI vysetreni mozku

listy.
- Moznost proliferace tkani, prevazné s tvorbou hamartomu,
ale také benignich nadoru, je mozna malignizace.

- Maji vyznamnou klinickou variabilitu a ruzné rychly
progresivni charakter.

- v dobe MRI vysetreni stari do 18 let veku
Byl hodnocen vyskyt FASI na MRI vysetreni mozku
a vysledky byly zpracovany statisticky t-testem.
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Absence hypersignalnich lozisek v T2 vazenych obrazech (FASI) na MRI mozku jako
novy diagnosticky priznak
Legius syndromu

FAS| — Focal Areas of Signal Intensity
Specificke zmeny signalu na MRI - hyperintenzni
naT2W a FLAIR obrazech a izo- az

slabe hypointenzni na TTW sekvencich

Jedna se o vakuolarni zmeny myelinu
nenadorového charakteru

++  Rozdil ndlezu FASI na MRI mozku je u

" diagn6z LGSS a NF1 na velmi vysoké
hladiné vyznamnosti (P<0,01), proto

~ . lze absenci FASI na MRI vysetreni

/ 2] \ mozku pacientu s LGSS povazovat za

%%/ nové diagnostické kriterium Legius
syndromu.
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DISKUZE A VYSLEDKY

NFE1 - 59 déti - 32 chlapci, 27 divky, prumérny vék 7 let a 3 mésicu
LGGS - 7 déti - 4 chlapci, 3 divky, prumérny vék 8 let a 4 mésice FASI U NF1 a LGGS
sledované znaky - FASI, gliomy, dysplastické kostni zmeny

Nejvyznamnéjsi vysledek - rozdil nalezu FASI u LGGS a NF1 byl statisticky
velmi vyznamny p<0,01 (hodnoceno t-testem)

- U LGGS 0% pozitivity FASI, u NF1 FASI pritomno u 83% deti
- loziska FASI byly v jedne oblasti i vicecetne, rozlozenit:

rozloZzeni FAS
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