PREHLEDOVY CLANEK

bilateraIni multifokalni rendini karcinom se stovkami
rendlnich 1ézi. Syndrom VHL se rozdéluje do péti sub-
typU dle typu mutace a tumordzniho spektra. Riziko
RCCje nejvyssiutypulAaliB (1,10). Primeérny vek dia-
gndzy symptomatického RCC je 37 let (16-67 let) (11,
12). Riziko vzniku renalniho karcinomu u nemocnych
s VHL je pfes 70 % (13). Histologicky se v drtivé vétsiné
pfipadd jedna o svétlobunécny renaini karcinom
(ccRCC), vzécné se mUZe vyskytovat svétlobunécny
papilarni karcinom (14). Vzhledem k multiorganovému
postizeni je u nemocnych s VHL nutny interdisci-
plindrni pfistup. Stran visceralnich manifestaci VHL
se u asymptomatickych jedincl doporucuje USG
bficha jednou ro¢né se zacatkem v 8 letech véku,
od 15 let se doporucuje jednou ro¢né provést CT
nebo MRI bficha (15). Dale je nutna dispenzarni péce
oftalmologa (ro¢nf kontroly), neurologa (MRl mozku
a michy v intervalech 1-2 roky se zacatkem v 11 le-
tech), kazdoro¢ni audiologické vysetfeni a pravidelné
ro¢ni kontroly metanefrind v plazmé nebo v modi.
Vzhledem k multifokalité a tendenci k recidivam se
doporucuje u rendlnich lézi do 3 cm inicidlné peclivé
aktivni sledovani a pokud velikost léze prekroci 3cm
poté zasahnout, s preferenci ledvinu Setficich vyko-
nd (resekce, radiofrekvencni ablace). Walther et al.
nezaznamenali béhem pétiletého sledovani zadnou
metastazu ani potiebu transplantace ledviny ¢i dialyzy
u 52 pacientd s tumorem < 3 cm. Naopak, vzdalené
metastazy se objevily u 11 ze 44 nemocnych (25 %)

s lézemi > 3 cm, véetné 3 z 27 pacientl (11 %) s ve-
likosti tumoru 3-6 cm (16). Podobné vysledky mél
Duffey et al. pét let poté (17). Toto ,pravidlo 3cm” je
vyuzivano nejen u syndromu VHL, ale i u pacient
s BHD a HPRCC.

SYNDROM
TUBEROZNI SKLEROZY

Komplex tuberdzni sklerézy (TSC) je AD dédicné
genetické onemocnéni's incidend pfiblizné 1: 10000,
pfi kterém mUZe byt postizen prakticky jakykoliv or-
ganovy systém. Pficinou onemocnéni je inaktivacni
mutace v tumor supresorovych genech TSCT (9934,
koduijici protein hamartin) nebo T7SC2 (16p13.3, ko-
dujici protein tuberin). Pro onemocnént je typicka
inter- i intrafamilidrni variabilita symptom0 i zavaz-
nost postizeni. Penetrance TSC je asi 95 %, pricemz
65-85 % pripad je projevem mutace de novo (18, 19).
Diagndza TSC mUze byt stanovena pfi splnéni klinic-
kych diagnostickych kritérii (tab. 2) nebo na zakladé
genetického vysettent, které indikuje klinicky genetik
pfi podezfeni na onemocnéni, a u pfibuznych osob
TSC pacient(, ktefi majf riziko nosi¢stvi mutace TSC
genu (20, 21). U nemocnych s TSC byva zpravidla po-
stizen nervovy systém (hamartomy mozku a sftnice,
subependymalni obrovskobunécné astrocytomy).
Z neurologického postizeni plynou charakteristické

Obr. 8. KoZni manifestace u nemocné s tuberdzni sklerézou. Facidini angiofibromy (A) a sagrénovd skvrna

v typické lokalizaci dolni ¢dsti zad (B)

Fig. 8. Skin lesions of the patient with tuberous sclerosis. Facial angiofibromas (A) and a shagreen patch (B) in its

typical lower back localization
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