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Kolléganőnk emlékének ajánljuk dolgozatunkat.

A Li–Fraumeni-szindróma autoszomális dominánsan öröklődő, többszörös daganatokra prediszponáló megbetege-
dés, melyet a TP53- (vagy CHEK2-) gén csírasejtvonalában bekövetkezett mutáció okoz. Munkánkban egy Li–Frau
meni-szindrómás család esetét mutatjuk be. Egy panaszmentes, 40 éves nőbetegnél bal felső lobectomiával primer 
pulmonalis leiomyosarcoma (T3N0), jobb felső lebeny 2. segmentectomia során adenocarcinoma (T1aN0), illetve a 
jobb középlebenyből ékreszekció során gyulladásos myofibroblastos tumor igazolódott. A beteg adjuváns terápiában 
nem részesült. 20 hónap múlva retroperitonealis liposarcoma eltávolítása történt, melyet adjuváns kemoterápia köve-
tett, azonban a kezelés ellenére a beteg rövidesen elhunyt. Időközben a felmerülő Li–Fraumeni-szindróma miatt a 
betegnél, lány- és fiúgyermekénél, valamint férfitestvérénél perifériás vérből izolált genomi DNS-mintán molekuláris 
genetikai vizsgálat történt a TP53-gén-mutációk elemzésére, amely az anyánál és fiúgyermekénél misszensz mutációt 
igazolt heterozigóta formában (c.722C>G p.Ser241Cys). Három évvel az anya halála után a 17 éves fiánál 3,5 cm 
osteosarcomát távolítottak el a jobb 2. borda elülső ívéről. Adjuváns kemoterápia ellenére a fiú 2 év múlva elhunyt. 
Négy generációt vizsgálva, a beteg nyolc családtagjánál 10 esetben fordult elő malignus tumor (gyomor-, emlő-, 
vastagbél-, 2 tüdőcarcinoma, leukaemia, leiomyosarcoma, liposarcoma és 2 osteosarcoma). A családtagok átlagélet-
kora 43,2 év (13–70 év) volt. A primer pulmonalis leiomyosarcoma, a gyulladásos myofibroblastos tumor, valamint 
az adenocarcinoma szinkrón megjelenése egy szervben extrém ritka. Amennyiben lehetséges, az elváltozások sebésze-
ti reszekciója a választandó kezelési eljárás. A Li–Fraumeni-szindróma gyanújának megerősítéséhez genetikai vizsgálat 
– TP53-gén-mutáció-analízis – szükséges, illetve a család genetikai és klinikai szűrése javasolt. A betegség prognózisa 
rendkívül kedvezőtlen.
Orv Hetil. 2019; 160(6): 228–234.

Kulcsszavak: Li–Fraumeni-szindróma, p53 csírasejtvonal-beli mutáció, multiplex primer daganatok, osteosarcoma

Li–Fraumeni syndrome 
Li-Fraumeni syndrome is a rare genetic disorder predisposing the individual to multiple different cancer types, caused 
by a germline mutation of the TP53 or CHEK2 genes inherited in an autosomal dominant manner. We hereby de-
scribe the case of a family with Li–Fraumeni syndrome. An asymptomatic 40-year-old female was diagnosed with 
primary lung leiomyosarcoma (T3N0), adenocarcinoma (T1aN0), and inflammatory myofibroblastic tumor, which 
were surgically removed without further treatment. Twenty months later she underwent surgery for retroperitoneal 
liposarcoma and even though she received adjuvant chemotherapy, deceased shortly after. Due to family history, the 
patient underwent TP53 mutation testing, using peripheral blood genomic DNA, which identified a heterozygous, 
likely pathogenic missense mutation (c.722C>G p.Ser241Cys) in case of the mother and her son. Three years after 
the patient’s death, her 17-year-old son was diagnosed with a 3.5 cm osteosarcoma of the right second rib, which was 
surgically removed, followed by adjuvant chemotherapy. However, despite treatment, he deceased after two years. 
Throughout four generations of the patient’s family, 10 malignant tumors (stomach-, breast-, 2 lung-, and colon 
cancer, leukemia, leiomyosarcoma, liposarcoma and 2 osteosarcoma) were diagnosed with a mean age of 43.2 (13–70 
years) years. The simultaneous appearance of primary lung leiomyosarcoma, inflammatory myofibroblastic tumor and 
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adenocarcinoma in the same organ is extremely rare. When possible, surgical resection should be carried out. Ge-
netic testing for TP53 is recommended when family history is suggestive of Li–Fraumeni syndrome. Prognosis re-
mains poor.

Keywords: Li–Fraumeni syndrome, p53 germline mutation, multiplex primary tumors, osteosarcoma 
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Rövidítések
ALK1 = (anaplastic lymphoma kinase-1) anaplasticus lympho-
ma-kináz-1; CT = (computed tomography) számítógépes to-
mográfia; EGFR = (epidermal growth factor receptor) az epi-
dermális növekedési faktor receptora; EORTC = (European 
Organisation for Research and Treatment of Cancer) Európai 
Rákkutató és Terápiás Szervezet; LFS = Li–Fraumeni-szindró-
ma; MRI = (magnetic resonance imaging) mágnesesrezonan-
cia-képalkotás; PDGFRI = (platelet-derived growth factor re-
ceptor inhibitor) a vérlemezke-eredetű növekedési faktor 
receptorának gátlója; PET = (positron-emission tomography) 
pozitronemissziós tomográfa; PGD = preimplantációs geneti-
kai diagnosztika; RTG = röntgen; SMA = (smooth muscle ac-
tine) simaizomaktin; TTF1 = (thyroid transcription factor-1) 
thyreoideatranszkripciós faktor-1; UH = ultrahang; VAMT = 
(video-assisted mini thoracotomy) videoasszisztált minithora-
cotomia; VEGFR = (vascular endothelial growth factor retar-
dant) a vascularis endothelialis növekedési faktor gátlója

A Li–Fraumeni-szindróma (LFS) ritka, autoszomális do-
mináns módon öröklődő betegség, melyet a TP53-gén 
csírasejtvonal-beli mutációi okoznak. Az állapotot elő-
ször 1969-ben írták le, és két amerikai orvos, Frederick 
Li és Joseph Fraumeni után nevezték el [1]. Az érintett 
betegeknél már fiatalkorban malignus daganatok alakul-
nak ki, valamint igen magas a multiplex tumorok kiala-
kulásának veszélye [1, 2]. A Li–Fraumeni-szindróma 
klasszikus kritériumai a következők: 1. valamely család-
tagnál 45 éves kor előtt sarcoma alakul ki; 2. valamely 

elsőfokú rokonnál 45 éves kor előtt bármilyen típusú 
malignus tumor jelentkezik; 3. egyéb első- vagy másod-
fokú rokonnál 45 éves kor előtt malignus daganatos be-
tegség alakul ki [2]. Felnőtteknél a leggyakoribb malig-
nus elváltozások az emlőből, a csontokból, valamint a 
lágyrészekből indulnak ki [3, 4]. Vizsgálatunkban két 
családtagot mutatunk be, akiknél a TP53-gén-mutáció 
következtében kialakuló malignus tumorok jelentkeztek. 

Esetbemutatás

Az anya

A 40 éves, tünetmentes nőnél tüdő leiomyosarcomát, le-
pidicus adenocarcinomát és gyulladásos myofibroblastos 
tumort követően metakrón módon retroperitonealis 
pleiomorf liposarcoma alakult ki. 

A 40 éves, korábban egészséges, kétgyermekes anyá-
nál, tumoros családi anamnézissel, 2006-ban elvégzett 
rutinmellkasröntgenen, majd később mellkas-CT-n az 
1. ábrán látható elváltozást találták.

A 6 cm-es, multinodularis laesio eltávolítására bal ol-
dali posterolateralis thoracotomiából bal felső lebenyi 
lobectomia történt bronchus- és arterioplasticával. A 
szövettani vizsgálat multifokális, pleiomorf, hipo- és hi-
percelluláris területeket is tartalmazó, magas mitotikus 
aktivitású daganatot írt le, peribronchialis, perivascula-
ris, valamint interszticiális propagáció jeleivel. Az im-

1. ábra Mellkas-CT: Jobb oldali kép: laesio a jobb felső tüdőlebenyben. Középső kép: laesio a bal felső tüdőlebenyben. Bal oldali kép: laesio a jobb középső 
tüdőlebenyben
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munhisztokémiai vizsgálat SMA (alfa-aktin)-, p53-, va-
lamint dezminpozitivitást (2. ábra), illetve CD34-, 
CD117-, VEGFR-, EGFR- és cKIT-negativitást muta-
tott. A morfológiai megjelenés és az immunhisztokémi-

ai vizsgálat pulmonalis leiomyosarcoma mellett szólt. 
A pleuralis és bronchialis felszínek tumormentesek vol-
tak, valamint nyirokcsomóáttét sem igazolódott 
(pT3N0). Egy hónappal később jobb felső lebenyi 2. 
segmentectomia és középlebenyi ékreszekció történt 
minimálisan invazív módszerrel (video-assisted mini 
thoracotomy – VAMT). Az eltávolított felső tüdőlebe-
nyi terime szövettani vizsgálata jól differenciált adeno-
carcinomát igazolt lepidicus predomináns mintázattal, 
centrálisan fibroticus területekkel (pT1aN0). Immun-
hisztokémiailag a daganat TTF1- és p53-pozitívnak 
bizonyult. Fokálisan EGFR-pozitivitás is jelen volt, 
részben a membránban, részben citoplazmatikusan. 
A végleges lelet primer, lepidicus adenocarcinomát véle-
ményezett (T1aN0). A jobb középső tüdőlebenyben jól 
körülhatárolt sejtproliferáció mutatkozott, elágazódó 
myofibroblastszerű sejtekkel, néhány lymphocytával, 
plazmasejtekkel, makrofágokkal és mastocytákkal. Az 
immunhisztokémiai vizsgálat EGFR-, cKIT-, ALK1- és 
CD34-negativitást mutatott. Mindezek alapján diagnó-
zisunk gyulladásos myofibroblastos tumor (gyulladásos 
pszeudotumor) lett (3. ábra). Mivel a primer leiomyo-
sarcoma extrém ritkán fordul elő, metasztázisok kizárása 
céljából a beteg nőgyógyászati szakvizsgálaton esett át. 
A miometriumban talált jól körülhatárolt laesio miatt a 

2. ábra Bal oldal: bal felső tüdőlebeny reszekátuma (az anya kronológiailag első tumora): primer pulmonalis leiomyosarcoma, mely összefonódó kötegekbe 
rendeződött orsósejtekből áll (He, 20×). Jobb oldal: a daganatsejtekben a p53-onkoprotein erős nukleáris pozitivitást mutat (immunhisztokémia, 20×)

3. ábra Jobb felső és középső tüdőlebeny (az anya második malignus 
tumora és benignus lágyrésztumora). Felső két kép: lepidicus 
adenocarcinoma részlete (He, 5×) és p53-onkoprotein-akku-
muláció a tumorsejtekben (immunhisztokémia, 20×). Alsó kép: 
a tüdő gyulladásos myofibroblastos tumora (He, 20×)

4. ábra Bal oldal: retroperitonealis reszekátum (harmadik malignus tumor). A pleiomorf liposarcoma átnézeti képe (He, 5×). Jobb oldal: p53 protein onko-
protein akkumuláció (immunhisztokémia, 20×)
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beteg profilaktikus hysterectomián és jobb oldali adne-
xectomián esett át. Az eltávolított laesióban mikroszkó-
posan sem megnövekedett mitotikus aktivitás, sem cito-
lógiai atípia nem volt jelen. Méhleiomyoma igazolódott, 
mely semmilyen kapcsolatban nem állt a tüdőben lévő 
leiomyosarcomával.

Egy év múlva, a retroperitoneum jobb oldaláról egy 
30 × 32 × 45 mm-es elváltozást távolítottak el. A tumor-
ban magas mitotikus aktivitású, myxoid, pleiomorf, atí-
pusos zsírsejtekből felépülő daganat volt látható. A tu-
morban sok savanyú mukopoliszaharidot (PAS-AK, pH 
2,5) lehetett kimutatni. Immunhisztokémiailag vimen-
tin- és S100-pozitivitást, CK-KL1-, CD10-, Melan-A-, 
HMB45-, dezmin- és CD34-negativitást detektáltunk. 
A harmadik, metakrón elváltozás pleiomorf liposarcomá-
nak bizonyult (4. ábra). Az adjuváns terápia ellenére a 
beteg 2007-ben elhunyt. 

A fiúgyermek

Tizenhét éves fiú, mellkasfali osteosarcomával.
Az anya 17 éves fiánál 2010-ben a jobb 2. bordában 

lévő, 26 × 33 × 34 mm-es tumor miatt történt mellkas-
fal-reszekció (5. ábra). A szövettani feldolgozás osteo
idot termelő, sarcomatosus sejtproliferációt igazolt sze-
kunder kalcifikációval és részleges porcos differenciáló-
dással. A tumor a mellkasfali izomzatot, valamint a kör-
nyező lágyrészeket is infiltrálta. Az immunhisztokémiai 
vizsgálat SMA-pozitivitást, valamint CD34-negativitást 
mutatott, ami alátámasztotta a ’high-grade’ osteosarco-
ma diagnózisát. Emellett p53-onkoprotein-akkumuláci-
ót és magas mitotikus proliferációs rátát (Ki-67) észlel-
tünk (6. ábra). A lokálisan recidiváló, 6 cm-es tumort 
2011-ben re-reszekálták. A tumor ekkorra már a pleurát 
és a tüdőt is infiltrálta. Az immunhisztokémiai vizsgálat 
megerősítette a recidív tumor eredetét. Az adjuváns ke-
moterápia ellenére a beteg 2 évvel később elhunyt. Te-
kintettel arra, hogy a beteg családjában, négy generációt 
vizsgálva, nyolc családtagnál 10 esetben fordult elő ma-
lignus daganat, melyek a gyomrot, az emlőt, a vastagbe-
let, a tüdőt, a csontvelőt, a csontot, valamint a lágyrésze-

ket érintették, genetikai vizsgálat történt a felmerülő 
Li–Fraumeni-szindróma esetleges igazolására. Az emlí-
tett családtagok átlagéletkora 43,2 év (13–70 év) volt. 

Genetikai vizsgálat

A probandánál, vagyis a beteg anyánál (III/2) a Li–Frau
meni-szindróma hátterében álló TP53-gén (17p13.1) 
kódoló szakaszainak és az azokat határoló nem kódoló 
régióknak a direkt szekvenálása történt perifériás vérből 
izolált genomi DNS-mintán (Department of Medical 
Oncology, Dana-Farber Cancer Institute, Harvard Me-
dical School, Boston, MA, Amerikai Egyesült Államok). 
A probandánál a betegség hátterében álló misszensz mu-
táció (c.722C>G p.Ser241Cys) igazolódott heterozigó-
ta formában. Klinikailag érintett fiánál (IV/2) a TP53-
gén mutációját igazoltuk. A probanda klinikailag 
tünetmentes fiútestvérénél (III/1) és szintén tünetmen-
tes leányuknál (IV/1) a mutáció nem igazolódott 
(7. ábra).

5. ábra Mellkas-CT: térfoglaló folyamat a jobb 2. borda elülső ívén

6. ábra A reszekált bordatumor (a fiúgyermek daganata) osteoidot termelő malignus sejtproliferációnak bizonyult. Bal oldal: az osteosarcoma széli részlete 
(He, 20×); jobb oldal: a tumor p53-pozitívnak bizonyult (immunhisztokémia, 20×)
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Megbeszélés

A primer tüdősarcoma rendkívül ritka betegség, primer 
tüdőadenocarcinomával együttes előfordulását a nem-
zetközi irodalomban nem találtuk. A bemutatott család-
ban előforduló malignus tumorok halmozódása miatt 
joggal gondoltunk a Li–Fraumeni-szindrómára, amelyet 
a genetikai vizsgálat is megerősített. 

Azon családok esetében, ahol a klasszikus LFS kritéri-
uma fennáll, 75%-ban megtalálható a TP53 csírasejtvo-
nal-beli genetikai defektus [5], és a kor előrehaladtával 
növekszik a tumoros elváltozások megjelenésének koc-
kázata. Nők esetében 31, férfiaknál 46 éves korra 50%-os 
előfordulási valószínűséggel, míg 70 éves korban mind-
két nemben 100%-ban jelennek meg tumorok [6]. A 
Bougeard által közölt, 1730 francia LFS-beteget felölelő 
kohorszvizsgálat szerint a gyermekkorban megjelenő 
malignus elváltozás kumulatív incidenciája 5 éves korra 
22%-ra, míg a 18,7 év elérésekor 41%-ra tehető [6–9]. 

A LFS-ás családok kezelésében és gondozásában opti-
málisan multidiszciplináris team működik közre, mely-
nek része a sebész és onkológus mellett patológus, radi-
ológus, pszichológus, klinikai genetikus és nem utolsó-
sorban családorvos.

Tekintettel arra, hogy a Li–Fraumeni-szindróma auto-
szomális dominánsan öröklődő kórkép, jellemző rá a vál-
tozó expresszivitás, tehát a tünetek eltérő időpontokban 
jelennek meg, és különböző típusú daganatok fordulnak 
elő együttesen. Igazoltan TP53-mutációt hordozó beteg 
utódai nemtől függetlenül 50%-ban öröklik a mutációt, 
vagyis 50%-ban várható a korábban részletezett valószí-
nűséggel a klinikai tünetek megjelenése. 

Az érintett családok esetén felmerül – akár 18 éves kor 
előtt – a preszimptómás diagnosztika lehetősége, hiszen 
az igazoltan mutációt hordozó egyének rendszeres el-

lenőrzése lehetőséget ad az elváltozások korai diagnosz-
tizálására [10, 11].

A nemzetközi irodalom alapján az érintett családoknál 
alkalmazható a preimplantációs genetikai diagnosztika 
(PGD), amely lehetővé teszi az embrió beültetését meg-
előzően a családban előforduló mutáció célzott vizsgála-
tát [12, 13]. Habár a malignus daganatok szűrésének 
hasznosságát kimutatták, a p53-gén mutációja esetén 
jelenleg még nem egyértelműen effektív; számos TP53-
mutációhoz kapcsolódó daganatos elváltozás lefolyása 
során látható egy tünetmentes fázis, melyben korai stádi-
umban szűrhető ki a betegség, így javítva a terápia hatá-
sosságát [14]. Sarcoma esetén a tünetmentes időszakban 
végzett szűrés, sebészi és onkológiai kezelés hosszabb 
túlélést eredményez. Más tumoroknál a szűrés eredmé-
nye nem ilyen egyértelmű [14]. A LFS-ás betegeknél ké-
zenfekvő lenne a PET-CT rutinszerű alkalmazása szűrés 
céljára [15], amellyel 10–20%-ban igazolhatók malignus 
tumorok. Azonban a PET-CT alatti sugárterhelés miatt, 
illetve azért, mert ezzel a módszerrel eddig csak előreha-
ladottabb daganatokat tudtak igazolni, az MRI-vel tör-
ténő rutinszerű szűrést támogatja [15]. A nemzetközi 
szűrési protokoll [16] szerint génmutációt hordozó 
egyéneknél, gyermek- (1. táblázat) és felnőttkorban (2. 
táblázat) a táblázatokban részletezett vizsgálatok java-
soltak.

A teljestest-MRI-szűrővizsgálattal a tünetmentes 
esetek 13%-ában igazolódott malignus daganat [15]. 
A  gyermekkori szűrésre alkalmazott teljestest-MRI-t 
szervspecifikus vizsgálatokkal is kiegészítik [6] (1. táblá-
zat). 

Amennyiben lehetséges, a Li-Fraumeni-szindrómában 
előforduló daganatok agresszív sebészi kezelése javasolt, 
amit indokolt esetekben onkológiai kezeléssel kell kiegé-
szíteni. Ez bemutatott eseteinkben is megtörtént, azon-

7. ábra Li–Fraumeni-szindrómában szenvedő család. A probandánál (III/2, nyíl) és fiánál (IV/2) a betegség hátterében a TP53-génen csírasejtvonal-beli 
c.722C>G p.Ser241Cys mutáció igazolódott heterozigóta formában
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ban a tumorok genetikai háttere miatt a rosszindulatú 
daganatok máshol, illetve lokális recidívaként gyorsan és 
kiterjedten jelentek meg. A leiomyosarcomák azon elő-
rehaladott eseteiben, amikor a preoperatív kemoterápiá-
tól az elsődleges elváltozás megkissebbítése és kedve-
zőbb reszekciós körülmények várhatók, doxorubicin-
ifoszfamid kombinációval neoadjuváns kemoterápia java-
solható [17]. A posztoperatív kemoterápia eredményei 
ellentmondásosak. A legtöbb vizsgálatban doxorubicin-
monoterápiát vagy doxorubicinalapú kombinációkat al-
kalmaztak. Az EORTC nagy betegszámú tanulmányá-
ban nem volt haszna a posztoperatív kemoterápiának 
[18], azonban 18 adjuváns vizsgálat metaanalízisében a 
doxorubicinbázisú kezelés mind az 5 éves, mind pedig a 
teljes túlélés tekintetében előnyös volt [19]. Jelenleg 
nincs rutinajánlás, de 10 cm-nél nagyobb, ’high-grade’ 
tumorok vagy inkomplett reszekció esetén adjuváns ke-
moterápia javasolható [17, 20]. A saját betegeinknél al-
kalmazott kemoterápiás kezelések sem bizonyultak ér-
demben sikeresnek. Az előrehaladott leiomyosarcomák 
elsődleges kezelési lehetősége évtizedeken át a doxoru-
bicin- vagy ifoszfamidkemoterápia volt. Napjainkra a do-
xorubicin mellett alkalmazott olaratumab (platelet-
derived growth factor receptor inhibitor – PDGFRI) lett 
az egyik legperspektivikusabb kombináció, mely 11,8 
hónappal növelte meg a teljes túlélést az önmagában al-

kalmazott doxorubicinnel szemben [21]. A másodvonal
beli szerek közé tartozik a trabektedin [22], a pazopanib 
[23], az eribulin [24], illetve a gemcitabin-docetaxel 
[25]. Az utóbbi években egyre nagyobb hangsúlyt kap a 
precíziós medicina, amelyben a szövettani minták vagy 
akár a vérben keringő tumorsejtek genetikai elemzésével 
nyerhetünk információt a daganat kialakulásáért felelős 
hibás génekről, ahogyan eseteinknél is igazolódott a p53 
tumorszuppresszor gén hibája, mely lágyrész- és osteo-
sarcomákban igen gyakori mutáció [26]. Számos mole-
kuláristerápia-alapú készítmény van jelenleg is fejlesztés 
és tesztelés alatt a mutáns p53 célzott, tumorellenes fel-
használására [26], melyek jövőbeli alkalmazása sikere-
sebb kimenetelt eredményezhet a molekuláris célpont 
ismerete esetén.

Következtetés

A primer pulmonalis leiomyosarcoma extrém ritka ma-
lignus tumor. Adenocarcinomával, valamint más tumo-
rokkal való együttes előfordulása felvetheti a Li–Fraume-
ni-szindróma lehetőségét. Hasonló esettel az irodalom-
ban nem találkoztunk. Ezen daganatok elsődleges keze-
lése sebészi, amit lehetőség szerint onkológiai kezeléssel 
kell kiegészíteni. Részletes patológiai és genetikai vizsgá-
latok igazolhatják a ’germline’ p53-mutációt, amely a 

1. táblázat Ajánlott LFS-szűrési protokoll gyermekeknél

Általános kivizsgálás ACC (adrenocorticalis carcinoma) Agytumor Lágyrész- és csontsarcoma

Gyermek  
(18 éves korig)

– �Teljes fizikális vizsgálat  
3–4 havonta

– �Bármilyen panasz esetén 
azonnali megbeszélés a 
kezelőorvossal

– �Hasi és kismedencei ultrahang 
(UH) 3–4 havonta

– �Kóros UH-lelet esetén: 3–4 
havonta laborvizsgálat (totális 
tesztoszteron, dehidroepiand-
roszteron-szulfát, androsztén
dion)

– �Évenkénti agyi MRI 
(mágnesesrezonancia-kép-
alkotás); elsőre kontrasztos 
MRI, ha az első negatív, 
akkor a későbbiekben natív 
MRI

– �Évenként teljestest-MRI 
(WBMRI)

LFS = Li–Fraumeni-szindróma

2. táblázat Ajánlott LFS-szűrési protokoll felnőtteknél 

Általános kivizsgálás Agytumor Lágyrész- és 
csontsarcoma

Emlőtumor Gastrointestinalis 
tumor

Melanoma

Felnőtt – �Teljes fizikális vizs-
gálat félévente

– �Bármilyen panasz 
esetén azonnali 
megbeszélés a 
kezelőorvossal

(18 éves kor felett)
– �Évenként agyi 

MRI; elsőre 
kontrasztos MRI, 
ha az első negatív, 
akkor a későbbiek-
ben natív MRI

(18 éves kor felett)
– �Évenkénti 

kontrasztos 
WBMRI

– �Évenkénti hasi és 
kismedencei UH

– �Emlőönvizsgálat 
(18 éves kortól)

– �Évente kétszer 
orvosi emlővizsgá-
lat (20 éves 
kortól)

– �Évenként 
emlő-MRI-szűrés 
(20–75 év)

– �Kockázatcsökken-
tés céljából 
bilateralis 
mastectomia 
mérlegelése

(25 éves kor felett)
– �2–5 évente felső 

endoszkópia  
+ kolonoszkópia

(18 éves kor felett)
– �Évenként 

bőrgyógyászati 
vizsgálat

LFS = Li–Fraumeni-szindróma; MRI = mágnesesrezonancia-képalkotás; UH = ultrahang; WBMRI = teljestest-MRI
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rossz prognózisú Li–Fraumeni-szindróma genetikai 
megjelenését bizonyíthatja. A Li–Fraumeni-szindrómás 
családok tagjainak szűrése a nemzetközi irodalom ajánlá-
sa szerint javasolt. 

Anyagi támogatás: A szerzők anyagi támogatásban nem 
részesültek.

Szerzői munkamegosztás: S. A.: A cikk megírása, kutató-
munka. T. L.: A kézirat lektorálása. P. K., K. L., L. Á.: 
Adatgyűjtés. M. A.: Az onkológiai rész lektorálása. T. D.: 
A genetikai rész lektorálása. O. A.: Adatgyűjtés, lekto
rálás. F. J.: Lektorálás, a cikk megírásának koordinálása. 
A cikk végleges változatát valamennyi szerző elolvasta és 
jóváhagyta.

Érdekeltségek: A szerzőknek nincsenek érdekeltségeik.
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