PREHLEDOVY CLANEK

Obr. 10. Prepardt ledvin po oboustranné transperito-
nedini nefrektomii. Histologicky mnohocetné papildrni
rendlini karcinomy typu 1 a mnohocetné papildrnf
adenomy. Ndlez vysoce suspektni z HPRCC, molekuldr-
né genetické vysetfeni k potvrzeni mutace MET zatim
nebylo provedeno

Fig. 10. Kidneys after bilateral transperitoneal nephrec-
tomy. Histologically multiple papillary renal cell cancers
type 1 and multiple papillary adenomas, highly suspici-
ous of HPRCC, molecular-genetic examination to confirm
MET mutation has not been yet conducted

pacientl s TSC s rendlnim AML, ktefi nevyzadu-
ji bezprosttedni chirurgicky vykon, a dospélych
adétis TSC od 3 let veku se SEGA (SubepEndymal
Giant cell Astrocytoma), ktefi vyzaduji terapeuticky
zakrok, ale nejsou kandidaty kurativni chirurgické
resekce. Cilend systémova terapie poskytuje al-
ternativu chirurgické lécby & umoznuje kurativni
chirurgicky vykon po redukci objemu AML (35, 36).

HEREDITARNI LEIOMYOMATOZA
A RENALN[ KARCINOM

Syndrom hereditarni leiomyomatdzy a renalni-
ho karcinomu (HLRCC, Reed(v syndrom) je relativ-
né vzacné (0,05-0,2 % viech renélnich karcinomu)
AD dédicné onemocneéni s predispozici ke tvorbé
mnohocetnych koZnich a déloznich leiomyom
a ke vzniku renalniho karcinomu. Je popisovano
i zvysené riziko koZnich a déloZnich leiomyosarko-
mU. Genetickym podkladem je zarode¢na mutace
FH genu (1g42-43), ktery kdduje enzym fumarat
hydratazu katalyzujici konverzi fumaratu na malat
v Krebsové cyklu. Tato mutace vede ke zvyseni
nitrobunéc¢né koncentrace fumaratu, ktery reaguje
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s proteiny cysteinového typu za vzniku stabilniho
S-(2-succino)-cysteinu (2SC). V kone¢ném dusledku
dochdzi k naruseni procesu oxidativni fosforylace
a akumulaci onkometabolitl predisponuijicich ke
vzniku nadoru (24). HLRCC asociovany RCC byl jako
predpokladany deédi¢ny typ papilarniho rendlniho
karcinomu typu Il zafazen jiz ve 2004 WHO klasifi-
kaci renalnich neoplazif, jako samostatna jednotka
byl uznan v roce 2013 (International Society o Uro-
logical Pathology (ISUP) Vancouver Classification
of renal tumors) a v 2016 WHO klasifikaci renalnich
neoplazii (37, 38). HLRCC asociovany RCC vznika
u 10-30 % jedinct se syndromem hereditarni le-
iomyomatdzy (39). Standardni histopatologické
vysetfeni s hematoxylin-eosinem nenf k uréent
diagnézy dostatecné. Pomoci mize imunohis-
tochemické vysetfeni (anti-2SC, anti-FH), pro po-
tvrzeni diagndzy je nutna mutacni analyza genu
pro fumarat hydratazu (40). Renalni karcinom vy-
skytujici se u syndromu HLRCC je nador agresivni,
s vysokou letalitou, postihuje mladsi jedince obou
pohlavi, s lehkou pfevahou pohlavi muzského (40).
Obvykle byva unilaterdIni a solitdrmi. Median véku
diagndzy je 39 let (24). Metastaticky potencial neni
pfimo umérny velikosti nddoru, metastazovat mo-
hou i malé tumory (24). Termin FH deficientni RCC
(FHRCC) se pouZiva pro nadory se sugestivnim
morfologickym néalezem (multiplicita morfologic-
kého vzhledu, objemné eosinofilni makrojadérka
s perinukleolarnim projasnénim) a typickym imu-
nohistochemickym profilem (FH negativita, 2-SC
pozitivita), avsak syndrom jako takovy neni vyvinut
nebo zndm a vysledky molekuldrné genetického
vysetieni nejsou jednoznacné interpretovatelné.
Terminem FHRCC také mUZeme oznacit nadory se
somatickou mutaci FH genu (41).

Nenf jednotny konsenzus stran algoritmu dis-
penzarizace U nosi¢d mutace FH genu, obecné se
doporucuje MRI bficha jednou ro¢né se zacatkem
v 18 letech, ultrasonografické vysetieni nema do-
state¢nou senzitivitu k zachycenf malych 1ézi. Zob-
razovaci vysetfeni bficha pfed 18. rokem by mélo
byt diskutovéno s pacientem, i vzhledem k relativné
nizkému riziku RCC pred 20. rokem véku (kolem
1-2 %) (11). Nékterymi autory je doporuc¢ovano sono-
grafické vysetieni v pllro¢nich intervalech u nosicl



