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Z POMEZÍ UROLOGIE
Role genetických testů při rozhodování o léčbě nádorů ledvin

ale ne prediktivní význam exprese PD-L1, kdy 

vyšší exprese PD-L1 byla spojena s horším 

přežitím pacientů s mRCC léčených cílenou 

léčbou. 

Mimo PD-L1 je dalším ukazatelem nádo-

rová mutační nálož (tumor mutation burden – 

TMB), která byla popsána jako nový biomar-

ker vyšší léčebné odpovědi na imunoterapii. 

Předpokládá se, že čím vyšší je TMB, tím vyšší 

je produkce neoantigenů, které stimulují imu-

nitní protinádorovou odpověď. Další roli při 

odpovědi na imunoterapii má též nádorové 

mikroprostředí, zejména pak různé popula-

ce imunitních buněk v nádorovém infiltrátu. 

Několik studií přineslo důkazy o souvislostech 

léčebné odpovědi na imunoterapii s autoimu-

nitními nežádoucími účinky této léčby (3).

Závěr
Role genetického testování u nádorů ledvin 

spočívá jednak v přesnější histologické klasifi-

kaci a jednak ve stanovování prognostických 

a prediktivních faktorů. Jednotlivé hlavní velké 

kategorie renálních tumorů – světlobuněčné, 

papilární, onkocytické a chromofobní a nádo-

ry ze sběrných kanálků se vyznačující různý-

mi genetickými abnormalitami. Nová WHO 

klasifikace nádorů ledvin z  roku 2022 dále 

popisuje několik jednotek, které jsou defino-

vané molekulárně, s přestavbami, alteracemi 

či deficiencemi v různých genech. Dále byly 

mezi nádory ledvin popsány nové jednotky, 

jako jsou eozinofilní solidní a cystické renální 

karcinomy, eozinofilní vakuolizované tumory 

a low-grade onkocytické tumory, u kterých byla 

zaznamenána mutace v různých genech, ale 

nevyznačující se agresivním chováním. Dalším 

přínosem genetického testování je vyšetřování 

na prognostické a prediktivní markery. Zde byla 

zkoumána řada různých molekul, ale doposud 

má praktický význam zatím jen stanovení ex-

prese PD-L1. Celkově lze očekávat, že genetic-

ké testování v onkourologii bude nabývat na 

významu stran stále preciznější diagnostiky 

a individualizace onkologické léčby. 
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Molekulární genetika pronikla do všech 

oblastí medicíny jako významný faktor v dia-

gnostice a léčbě mnoha chorob. V urologické 

oblasti jsou její dominantou onkologická 

onemocnění, kde často pomáhá odlišit jinak 

morfologicky (histologicky) nebo klinicky 

(příznaky, biologické chování, zobrazova-

cí a  laboratorní metody) stejné nebo jen 

velmi těžce odlišitelné stavy. Komentovaný 

článek je stručným souhrnem současných 

poznatků o výskytu a roli genetických změn 

u zhoubných nádorů ledvin. Jak je uvedeno, 

promítají se genetické změny i do poslední 

(páté) aktualizace klasifikace urogenitál-

ních nádorů Světové zdravotnické organi-

zace (WHO) z roku 2022, kde byly vytvořeny 

diagnostické jednotky, jež jsou definovány 

čistě geneticky. Z textu vyplývá, že i v rámci 

obvyklých histologických typů lze podle sa-

motného výskytu nebo míry exprese někte-

rých genů odlišit určité podtypy, což může 

mít vliv na predikci a prognózu nemocných. 

Významným faktem je i snaha o vývoj léčby 

cílené na procesy související s genetickými 

změnami, které rozhodují o podání konkrét-

ních preparátů nebo jejich kombinací. To má 

význam nejenom kvůli jejich dlouhodobému 

podávání a specifickým nežádoucím účin-

kům, ale i z hlediska racionálního využití 

této ekonomicky nákladné terapie. I když 

se v uvedené oblasti dospělo k mnoha po-

znatkům, čeká lékaře a pacienty ještě dlouhá 

cesta k plnému porozumění významu všech 

uvedených informací s nadějí na další zlep-

šování péče v této oblasti. Jako obvykle je 

pro naplnění všech očekávání a cílů nutná 

spolupráce více odborníků, což je i důvo-

dem pro potřebu vzdělávání urologů v této 

problematice. 
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