do 30 let. Je spojen se zvysenym rizikem benig-
nich a malignich tumord $titné zlazy, prsu a en-
dometria. Riziko rendlni karcinomu u nemocnych
s Cowdenovym syndromem je az tficetinasobné
vyssi neZ u bézné populace (60). Histologicky
se nejcastéji vyskytuje papildrni a chromofébni
RCC (44). Stran dispenzarizace rendlnich 1ézi se
doporucuje provést USG bficha jednou ro¢né se
zacatkem v 25 letech.

BAP 1 HEREDITARNI NADOROVY
SYNDROM A FAMILIARNI RCC

Jednd se o nedavno popsany nadorovy syndrom,
vého genu BAPT (BRCA associated protein 1) (24). Je-
dinci se zérodecnou mutaci BAPT genu maji zvysené
riziko kozniho a uveadlniho melanomu, mesoteliomu
arendlniho karcinomu s agresivnim chovanim. Histo-
logicky nachdzime nejcastéji svétlobunécny renalnf
karcinom (61, 62). Vzhledem k nedostatku dat zatim
neni definovan protokol surveillance u nosi¢t BAPT
mutace, ale podobné jako u ostatnich hereditarnich
nadorovych syndrom( bychom se méli vyvarovat
opakované radiacni zatéZi, a tudiz by MRI mélo byt
preferovano pred CT vysetfenim (24, 50).

RCC ASOCIOVANY

SE SYNDROMEM
»+HYPERPARATHYROIDISM JAW
TUMOR" (HPT-JT)

Pfi¢inou tohoto velmi vzacného syndromu je
zarodena mutace tumor supresorového genu
HRPT2/CDC73 kédujici protein parafibromin. U to-
hoto syndromu je zvysené riziko sekrecné aktiv-
nich adenomu nebo karcinomd pfistitnych téli-
sek (zpUsobujici primarni hyperparatyroidismus),
fibroosedznich 1ézf maxilly a mandibuly, renalnich
cyst a rendlnich neoplazil. Histologicky se nejcastéji
vyskytuje smiseny epitelidIni a stromalni tumor
(MEST), byl pospan i papilarni renalnf karcinom
a WilmsQv tumor (44, 63).

PREHLEDOVY CLANEK

OSTATNI VZACNE HEREDITARNI
SYNDROMY

Mezi dalsi vzacné hereditarni syndromy aso-
ciované s RCC mUizZeme zaradit familidrni papi-
larni karcinom $titné zlazy se zvySenym rizikem
papilarniho RCC a renalnich onkocytom. Déle
mUze byt vzacnou pficinou familidrniho RCC
konstitu¢ni translokace chromozomu 3, kdy
nachazime multifokalni, ¢asto bilateralni svétlo-
bunécné karcinomy ledvin nerozeznatelné od
sporadického svétlobunécného RCC; pramérny
vek vyskytu RCC je vyssi neZ u VHL. Z formalni-
ho hlediska mlzeme mezi hereditarni syndromy
zaradit i medularni rendlni karcinom, protoze je
spojen s hereditarni hemoglobinopatii — srpkovi-
tou anémil. Vyskytuje se u cernoch(, nejcastéji ve
2. a 3. dekadé Zivota. Nador je vysoce agresivni,
vétsinou pokrocily v dobé diagnozy, progndéza
je extrémneé Spatnd, nemocni vétsinou umirajf
v pribéhu nékolika mésict od stanoveni diagndzy
(24). MiTF (Microphthalmia-associated Trans-
cription Factor) predispozice k familiarnimu RCC
je syndrom zpUsobeny zarode¢nou mutaci genu
MITF a je spojovan s vice neZ pétindsobné vyssim
rizikem vzniku koZzniho melanomu a RCC (64).

Tento ¢lanek se podrobné nezabyva familiarni-
mi pediatrickymi renalnimi nadorovymi syndromy,
ackoliv nékteré rendinf léze vyskytujici se v ramci
vyse zminénych syndromt se mohou manifestovat
ve velmi mladém véku. Mezi familidri pediatrické
renalnf nddorové syndromy mUzeme zafadit famili-
arnf nefroblastom, WAGR syndrom (Wilms(v tumor,
aniridie, urogenitalni malformace, mentaini retar-
dace), Denys-Drash(v syndrom (Wilmstv tumor,
mesangialni skleréza, pseudohermafroditismus)
a Beckwith Wiedemann(v syndrom (WilmsQv tu-
mor, hemihypertrofie, makroglosie, omfalokéla,
visceromegalie) (24).

ZAVER
Hereditarni nadorové syndromy asociované
s RCC jsou zpUsobeny rdznymi genetickymi al-

teracemi a zahrnuji siroké spektrum klinickych
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