PREHLEDOVY CLANEK

projev, rozdilnou incidenci i typ RCC. Dédi¢né
nadory ledvin tvofi dle literatury asi 5 % vsech
pfipadd rendlnich karcinomd. Na nasem praco-
visti se ovsem incidence hereditarnich pfipadd
pohybuje pouze kolem 1 %. Je to pravdépodobné
dano jejich poddiagnostikovanim — klinik ne vzdy
na moznost dédi¢ného pfipadu mysli a potieb-
né genetické vysetfeni neni doplnéno. Je proto
nutna zvysena erudice v této oblasti. Na moz-
nost hereditéarniho renalniho karcinomu by se
mélo myslet u mladych jedinc s RCC (< 46 let),
u pacientd s bilaterdInimi ¢i multifokalnimi renal-
nimi lézemi, déle pfi pozitivni rodinné anamnéze
stran RCC a pfi soucasném vyskytu extrarenalnich
manifestacich charakteristickych pro jednotlivé
syndromy. U této skupiny pacientl bychom méli
doplnit genetické vysetfeni, k jehoZ indikaci mo-
hou prispét i specifické histopatologické znaky ¢i
vysledky imunohistochemického vysetteni. S roz-
vojem vysetfovacich metod a zejména s pokro-
kem v oblasti genetiky, véetné vyuZivani metod
sekvenovani nové generace pfi genetickém vyset-
feni, dochazi v poslednich letech k nardstu poctu
definovanych hereditarnich renalnich syndrom.
Surveillance u jedincl s rizikem dédi¢ného RCC
ma za cil v¢asny zachyt tumord a s tim souvisejici
snizeni morbidity a mortality. Podrobné&jsi pozna-
ni genetického pozadi hereditarnich rendlnich
karcinom ma potencial nejen k jejich v¢asné
diagnostice a popsani specifickych lé¢ebnych
a dispenzérnich postupUl, ale mdze vést i k ob-
jeveni novych terapeutickych cilé u karcinomu
sporadického.
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SEZNAM ZKRATEK

® AD - autosomalné dominantni
m BHD - syndrom Birt-Hogg-Dubé
m CCPAP RCC - svétlobunécny papilarni renalnf

karcinom

m CCRCC - svétlobunécny rendIni karcinom
m ESCRCC - eosinofilni, solidnf a cysticky renalnf

karcinom
FHRCC - fumarat hydrataza deficientni renaini
karcinom

m HIF — hypoxif indukovany faktor
m HLRCC - hereditarni leiomyomatdéza a renalnf

karcinom

HPRCC - hereditarn{ papilarni renéini karcinom
CHRCC - chromofébni renaini karcinom

LAM — lymfangiomyomatéza

MEST — smiseny epitelidlni a stromalni tumor
MITF — transkripni faktor asociovany s mik-
roftalmif

MTOR — Mammalian Target Of Rapamycin
NET - neuroendokrinni tumor

NGS - sekvenovani nové generace

PDGF — destickovy rlstovy faktor

PRCC - papildrni rendlni karcinom

PTEN — Phosphatase and Tensin Homolog
PVHL — protein VHL

SDH - sukcinat dehydrogenaza

TCGA - The Cancer Genome Atlas

TGF — transformuijici rdstovy faktor

TSC — komplex tuberdzni sklerdzy

VHL - syndrom Von Hippel Lindau

VEGF - vaskularni endotelidlnf rastovy faktor
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