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Obr. 11. Flektroferogram cdstiexonu 1 genu VHL s prokdzanou patogenni variantou ¢.302T>G v heterozygotnim stavu
Fig. 11. Electropherogram of the part of 1 gene of VHL with a determined pathogenic variant c302T>G in a hete-

rozygous state

FH mutace se zacatkem v 8-10 letech, v 18 letech
pak prejit na dispenzarizaci pomoci MRI (42). Po-
kud je diagnostikovan i jen maly karcinom ledviny
v ramci HLRCC syndromu, aktivn{ sledovani nenf
doporucovano, ale je indikovana radikalni chirur-
gickd intervence (nefrektomie i resekce se Sirokym
okrajem). Radikalni pfistup u HLRCC se lisi od vétsiny
hereditarnich nadorovych syndromd asociovanych
s RCC (VHL, HPRCC, BHD), kde jsou metodou volby
nefron Setfici metody ¢i mozZnost aktivniho sledo-
vani u drobnych lozisek. U téchto syndrom je ci-
lem zachovani co nejvétsiho mnozstvi zdravé tkané
a z dlouhodobého hlediska rendlnich funkci (43).

HEREDITARNI PAPILARNI
RENALNI KARCINOM

Hereditarni papilami renalni karcinom je AD dé-
di¢ny, vzacny syndrom s vysokou penetranci (témér
100 % do 80 let véku), ktery je charakterizovany
vyskytem papildrniho renalniho karcinomu typu 1
(PRCGT) a papildrnich rendlnich adenomd, typicky
s multifokalnim a bilaterdlnim postizenim ledvin
nékdy az stovkami ¢i tisicovkami tumor0 (28). Histo-
logicky jsou karcinomy u syndromu HPRCC neodlisi-
telné od sporadického PRCGT, na syndrom musime

myslet pfi viceCetném postizeni a/nebo pfi pozitivni
rodinné anamnéze stran RCC (44). Extrarenalni ma-
nifestace nejsou popsany (24). Pricinou syndromu
HPRCC je aktivacni mutace protoonkogenu MET
(7931), jehoz produktem je tyrosinkinazovy receptor
-MET pro hepatocytarni rdstovy faktor. Vzhledem
k absenci extrarendlnich manifestacf je screening
omezen na ledviny. Tumory u HPRCC syndromu
rostou pomalu, prdimérné o 0,19 cm/rok, pfesto tyto
nadory mohou metastazovat (45, 46). Medidn veku
diagnézy HPRCC spada do 6. dekady Zivota, ale
jsou i pfipady vyskytujici se pred 20. rokem véku
(47). Stran 1é¢by se u rendlnich tumord u pacientd
s HPRCC zpravidla vyuZiva ,pravidla 3cm”. U po-
krocilého onemocnéni vedla identifikace aktivacni
MET mutace u pacientl s HPRCC a se sporadickym
PRCC1 ke Klinickym studiim s vyuzitim inhibitorC
MET. Byl hodnocen efekt foretinibu (inhibitor MET,
VEGFR2, RON a AXL) u pacientl s PRCC. Nejvétsi
benefit byl pozorovan u pacientl se zarodecnou
patogenni variantou MET; 5 (50 %) z 10 pacient(
vykazalo parcidlni odpoved ve srovnani s 5 (9 %)
z 57 pacientl se sporadickym tumorem (28). Stran
dispenzarizace se doporucuje u rizikovych pacient(
provést v 18 letech CT/MRI bficha. Pokud je toto
vychozi vysetfeni bez patologie, dalsi zobrazovaci
vysetfeni, CT nebo MRI, by mélo byt provedeno ve
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