Smiseny nador solitarni ledviny
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SDELENI Z PRAXE (
SMISENY NADOR SOLITARNI LEDVINY

Zhoubné nadory ledvinného parenchymu tvoii u dospélych 1-2 % viech zhoubnych nédor(. Nej¢astéjsim nadorem je karcinom

(1). Vétsina karcinomu je sporadickych, jen asi 4 % jsou familidrni. Smisené nadory jsou vzacné a pfi jejich vyskytu nesmime
opomenout, Ze to mohou byt tzv. hereditarni karcinomy (2).
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Mixed tumour of a solitary kidney

Malignant tumours of the renal parenchyma account for 1%-2% of all malignant tumours in adults. Carcinoma is the most com-
mon tumour. Most carcinomas are sporadic, with only about 4% being familial. Mixed tumours are rare and, in the case of their

occurrence, one must bear in mind that these can be so-called hereditary carcinomas.
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Uvod

Hereditarni nddorové syndromy predstavuji
skupinu nddorovych onemocnéni, u kterych Ize
pozorovat silny vliv dédi¢nosti na jejich rozvoj (2).

Uplatriuje se zde tzv. Knudsonova teorie dvou
zasahU. Klasicka teorie vzniku hereditdrniho na-
dorového onemocnéni vyslovend Knudsonem
pracuje s tzv. dvéma zasahy. Tumor-supresorovy
gen je totiz zcela vyfazen z funkce az mutaci obou
jeho alel.V pffpadé sporadického vyskytu nado-
rového onemocnéni je potfeba, aby byla burika
postizena dvéma zésahy po sobé, které postupné
vyfadiobé alely pfislusného genu. Naopak, pokud
¢lovék jiz mutaci jedné alely pfislusného genu
zdédil (prvni zdsah) — staci pak v kazdé télesné
bunce jakykoliv dalsi zésah ke kompletnimu vy-
fazeni funkce prislusného genu (druhy zésah) (2).

Mezi hereditarni karcinomy ledvin patfi
téchto pét typd.

Von Hippelova-Lindauova nemoc, heredi-
tarni papildrni karcinom 1. a Il. typu, Birt-Hogg-
Dubeho syndrom(BHD) a onkocytom (3).

Z dtvodu nize uvedené kazuistiky se budeme
podrobnéji vénovat Birt-Hogg-Dubeho syndromu.

Syndrom je pojmenovan po tfech kanad-
skych Iékafich, kteff jej popsali v roce 1977.
Jednd se 0 autozomélné dominantné dédic-
né onemocnén( charakterizované vyskytem koz-
nich fibrofolikulomd, trichodiskomt a akrochor-
dond. Déale zvysenym vyskytem plicnich cyst
a spontanniho pneumotoraxu, stfevnich polypd,
meduldrniho karcinomu $titné ZIazy a nezfidka
bilaterdlnich mnohocetnych nadord ledvin (3).
Podstatou genetické zmény je mutace v tumor
supresorovém genu BHD s naslednym zkrdcenim
a ztratou funkce BHD proteinu (tzv. folliculinu)
v lokusu 17p12-g11.2. Prevalence je 1/200 000 (4).
Nadory ledvin byly zjistény u 16-27 % pacientd
s BHDS, primérny vek v dobé diagnézy byl 50
(31-74) let. Nejmladsi popsany pacient s nadorem
ledviny byl dvacetilety. Nadory jsou u vice nez
poloviny nemocnych bilaterdIni nebo multifokdlni,
jsou pomalu rostoudi, histologicky jsou nejcasté&jsf
smisené onkocytomy a chromofobni nddory nebo
smisené nadory obou histologickych typd, mohou
se viak vyskytovat i svétlobunécné nadory.
Dispenzarizace u nemocnych stran karcino-
mu ledvin se provadi od dvacetilet véku nosicl

mutace, a to ultrazvukové, nebo MR jednou
ro¢né. Z dlvodu kumulativni davky zafeni nenf
CT doporucovano (5).

Rodindm s BHDS by mélo byt nabidnuto ge-
netické poradenstvi a informace o genetickém
testovani. Prediktivni nebo ¢asné diagnostické
testovani potvrdf, i vylouci diagnézu u pfibuz-
nych v riziku onemocnéni. Potomci nosi¢t muta-
ce genu FLCN (folliculin) maji 509% apriorni riziko,
ze vlohu zdédili. Je-li v rodiné zndma patogenni
zarodecnd mutace genu FLCN, je moZno nabid-
nout v relevantnich pfipadech prenatalni nebo
i neimplantacni diagnostiku. Presymptomaticka
diagnostika se provadi obvykle od 16-18 let
véku po genetické konzultaci, vzacné mize byt
indikovana dfive v rodindch s velmi ¢asnou ma-
nifestaci onemocnént.

Literatura uvadi 84-88% Uspésnost detekce
mutace genu FLCN v rodindch s BHD syndro-
mem metodou sekvencnianalyzy (6, 7), u dalsich
6% nemocnych byly zjistény intragenové delece
nebo duplikace genu FLCN (8). Pfiblizné polovina
nemocnych ma mutaci v polycytosinovém trak-
tu v exonu 11: ¢.1285delC nebo ¢.1285dupC (5).
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Kazuistika

U 73letého nemocného v rdmci sledova-
ni po radikalni nefrektomii vpravo v roce 2012,
histologicky chromofébnikarcinom, byla na CT
diagnostikovana neoplazie ve stiedni ¢asti levé
solitarni ledviny.

Z osobni anamnézy se nemocny Iéc¢il s hy-
pertenzi a byl po cholecystektomii.

Byla provedena laparoskopicka resekce vy-
Se popsaného loZiska a dalich dvou satelitnich
loZisek, kterd na CT nebyla patrnd. Histologicky
se jedna v piipadé dvou loZisek o chromoféb-
nf rendlnf karcinomy, dalsf loZisko je onkocytom.
Pfipad byl vzhledem ke své neobvyklosti konzul-
tovan na specializovaném pracovisti v Bioptické
laboratofi v Plzni u prof. MUDr. Ondfeje Hese, Ph.D.

Pro nélez bilateralnich mnohocetnych chro-
mofobnich a onkocytarnich 1ézi bylo provedeno
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Diskuze

Dle nasich i literdrnich zkudenosti je smiseny
nador ledviny raritnim nalezem, jehoz diagnos-
tika je moZnd pouze za spoluprdce patologa
a genetika. Pfi prokdzani hereditarniho vlivu je
pifbuznym nositele mutace doporuceno gene-
tické vysetien.

Zaver

SmiSené n&dory ledvin jsou raritnf a ve vet-
siné pifpadU jsou soucasti tzv. hereditarnich kar-
cinom vyzaduijici k ur¢eni definitivni diagnozy
molekuldrné genetické vysetreni.

Soucasti terapie je celoZivotni dispenza-

rizace.
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