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Pro přehlednost je třeba uvést základní 
rozdělení polypózních syndromů: here-
ditární polypózy dělíme na: 
• hamartomatózní polypózy:

•  Peutzův- Tourainův- Jeghersův 
syndrom

•  juvenilní polypóza
•  hyperplastická polypóza

• adenomatózní polypózy:
•  familiární adenomatózní polypóza 

(FAP)
•  atenuovaná familiární polypóza 

(ATFAP)
•  MUTYH sdružená polypóza (MAP)

Hereditární polypózy
Hamartomózní polypózy
Syndrom Peutzův- Tourainův-
- Jeghersův (PTJ) 
První publikace zřejmě o tomto one-
mocnění se objevily koncem 19. sto-
letí (Conner 1895, Hutchinson 1896). 
První skutečný popis dědičné střevní 
polypózy s mukokutánními pigmen-
tacemi byl publikován Peutzem v roce 
1921 [1]. Práce psaná v holandštině 
zcela unikla pozornosti, též publikace 
Tourainova a Coudera ve francouz-
štině je opomíjena [2]. Teprve práce 
Jegherse, McKusicka a Katze o 4 roky 
později defi nitivně pronikla (1949) [3].

PTJ představuje autozomálně domi-
nantně dědičnou polypózu trávicího 
traktu s melaninovými pigmentacemi 
kůže a sliznic v typických lokalizacích. 
Je to onemocnění vzácné, asi 10krát 
méně časté než familiární adenoma-
tózní polypóza, výskyt se odhaduje se 
1/ 50 000– 100 000 obyvatel. Podsta-
tou polypů jsou hamartomy. Pro tyto 
polypy je charakteristické prstovité vět-
vení hladké svaloviny do vrstvy povr-
chového epitelu sliznice.

Od roku 1998 je známo, že příči-
nou onemocnění je zárodečná mu-
tace v genu STK 11, který kóduje se-
rin-threoninkinázu. Gen je lokalizován 
v chromozomu 19p13.3, patří mezi 
tumor supresorové geny.

Polypózou je postiženo především 
tenké střevo, nejvíce jejunum, méně 
duodenum a ileum. Méně často jsou 
přítomny polypy v tlustém střevě a v ža-
ludku, jícen je ušetřen. Pigmentace bý-
vají v červeni rtů, na křídlech nosních, 
na víčkách a cirkumorálně. Skvrny jsou 
někdy patrny na ploskách nohou a na 
dlaních. Tyto mukokutánní pigmen-
tace jsou v ně kte rých případech ná-
padné, jindy sotva patrné.

Postižení probíhá zprvu asymptoma-
ticky, v průběhu doby se objevují koliko-

vité nebo málo určité bolesti v břiše jako 
projev nekompletní intususcepce. Ke 
střevní invaginaci nejspíše dochází v ileu. 
Náhlá příhoda může vrcholit komplet-
ním střevním uzávěrem, urgentní chi-
rurgická intervence je pak nezbytná. Ne-
čekaným projevem méně často může 
být krvácení do trávicího traktu, buď 
okultní, nebo zjevné. Vzácněji může být 
rektální prolaps podmíněný objemným 
rektálním polypem. Přibližně 2/ 3 posti-
žených prodělají chirurgické řešení ileóz-
ních stavů před dobou dospělosti.

Pro rozpoznání PTJ je rozhodující 
klinický obraz, t.j. typické pigmentace 
a endoskopický a bio ptický průkaz ha-
martomových polypů trávicího traktu. 
O rozsahu postižení a dalších podrob-
nostech mohou rozhodnout další zob-
razovací metody (kapslová endosko-
pie, dvojbalónková enteroskopie, CT 
a MR enteroskopie a koloskopie). 
Přesné určení genové mutace je do-
stupné metodami genetické analýzy.

Terapeuticky se uplatňuje endosko-
pická polypektomie dostupných po-
lypů, která je také nejúčinnější prevencí 
ileózních stavů a krvácení do trávicí 
trubice. Pokud již dojde ke střevnímu 
uzávěru, je žádoucí ušetřit nemocného 
resekce střeva, pokud to situace dovolí. 
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Vhodným řešením je odstranění 
všech dostupných polypů z enteroto-
mie. Při zvládnutí metody dvojbalón-
kové enteroskopie se lze pokusit o od-
stranění co největšího rozsahu polypů. 
Existují pokusy o ovlivnění tvorby po-
lypů farmaky (selektivní COX-2 inhibi-
tory, everolimus), výsledky jsou však 
dosud málo přesvědčivé a širší praxí 
neověřené.

Nejpodstatnějším problémem u ne-
mocných s PTJ je vysoké riziko zhoub-
ných nádorů. Přibližně od 20. roku 
života stoupá u těchto nemocných 
pravděpodobnost výskytu maligních 
nádorů. Nejčastěji se vyskytují nádory 
gastrointestinálního traktu a prsu, ale 
také gynekologické karcinomy, pan-
kreatu a dalších orgánů.

Podstatným řešením je předání ne-
mocného a celé jeho rodiny do spe-
cializovaného zařízení, které disponuje 
kvalifi kovanými odborníky a s odpo-
vídajícím přístrojovým vybavením. 
Pravidelné kontroly by se měly pro-
vádět v intervalu 2– 3 let. Vyšetření 
musí být komplexní a týká se všech 
orgánů se zvýšeným rizikem. Vyšet-
ření zahrnuje endoskopii GIT, CT kon-
trastní enterograf ii, mamograf ii, cí-
lené gynekologické vyšetření včetně 
cytologie a USG. Podrobnosti pro-
gramu nutno upřesnit dle jednotli-
vých nemocných. Je žádoucí, aby se ne-
mocný podílel na dodržování termínů 
vyšetření [4– 6].

Juvenilní polypóza (JP) 
Juvenilní polypóza (JP) je ještě vzácnější 
polypózou. Základní charakteristikou 
je přítomnost mnohočetných hamar-
tomových polypů v trávicím traktu. 
Označení juvenilní značí vývojovou ne-
zralost, nikoliv výskyt v mladém věku. 
Přítomnost pouhých 5 juvenilních po-
lypů v tlustém střevě nebo prokázaný 
rodinný výskyt postačí k označení juve-
nilní polypózy. Juvenilní polypy se nej-
spíše vyskytnou v rektu nebo v tlustém 
střevě, zcela zřídka i v orálních partiích 
GIT.

Příčinou je mutace v genech BM-
PR1A a SMAD4. Onemocnění se dědí 

autozomálně dominantně. Dia gnózu 
potvrzují testy molekulární genetiky.

Může jít o náhodný nález při endo-
skopickém vyšetření, nebo polypy jsou 
příčinou zjevného nebo okultního kr-
vácení do trávicího traktu, může do-
cházet pouze k pozvolné anemizaci. 
Projevy střevní obstrukce jsou výji-
mečné. U juvenilních polypů existuje 
zvýšené riziko vzniku nádorového bu-
jení, nejspíše trávicího traktu. Posti-
žené jedince je vhodné kontrolovat en-
doskopicky každé 2– 3 roky [4,7].

Hyperplastická polypóza
Hyperplastické polypy v tlustém střevu 
jsou běžným nálezem zejména u star-
ších osob. Poměrně vzácně se vysky-
tují početné hyperplastické polypy, 
které jsou rozprostřeny v celém tlustém 
střevě. Hyperplastická polypóza byla 
prvně popsána v roce 1980 původně 
jako metaplastická polypóza. Pro ozna-
čení hyperplastická polypóza je dohod-
nut počet 20– 30 polypů různé velikosti 
v průběhu celého tračníku. Až dosud je 
hyperplastická polypóza pokládána za 
nehereditární onemocnění, i když je fa-
miliární výskyt v ojedinělých případech 
popsán. U této polypózy nejsou popsány 
žádné extraintestinální projevy, jak je to 
pravidlem u familiární adenomatózní 
polypózy. Průběh může být symptoma-
tický, nebo se vyskytují průjmy, případně 
enteroragie. Solitární hyperplastické po-
lypy se pokládají za benigní. U hyper-
plastické polypózy je opakovaně popsán 
současný výskyt adenokarcinomu. Není 
však rozhodnuto, zda jde o maligní 
transformaci původního hyperplastic-
kého polypu nebo o maligní zvrat oje-
dinělého adenomu v terénu hyperplas-
tické polypózy [4,7].

Adenomatózní polypózy
Familiární adenomatózní 
polypóza (FAP)
Genetika
FAP je příčinou pouze asi 1 % kolorek-
tálních karcinomů, ale i tak není one-
mocněním nikterak vzácným. Ob-
vyklý odhad prevalence v populaci 
je 1 : 10 000. Z praktického hlediska 

to znamená, že v každém běžném 
okrese by se měly vyskytovat nejméně 
1– 2 rodiny.

Příčinou je mutace v zárodečném 
APC genu (Adenomatous Polyposis 
Coli), který je lokalizován na dlouhém 
raménku 5. chromozomu (5q21). Tato 
informace pro praxi znamená, že pato-
logická mutace se objevuje v každé ge-
neraci, není vázána na pohlaví a teo-
reticky je postiženo 50 % potomků 
nemocného jedince. Tento teoretický 
předpoklad mendelovské zákonitosti 
(autozomálně dominantní typ) se však 
nemusí vždy uplatnit. Limitací je pře-
devším malý počet dětí v rodině a také 
vznik nových mutací APC genu. Pene-
trance onemocnění je prakticky 100% 
do 50. roku věku.

APC gen je tumor supresorový gen, 
který kóduje vznik APC proteinu, jenž 
se významně podílí na základních ak-
tivitách buněčného cyklu (mj. regulace 
hladiny �- kateninu, iniciace zárodeč-
ných a somatických mutací) [8,9].

Atenuovaná familiární polypóza 
(AFAP) je vzácnější varianta střevní po-
lypózy. Příčinou je zárodečná mutace 
v APC genu, která se nalézá v jeho 3’ 
a 9’ koncových partiích. Extrakolické 
změny nebývají vyznačeny, oční pig-
mentové změny nejsou přítomny. One-
mocnění se projevuje později, často až 
po 40. roce, rovněž k malignizaci ade-
nomů dochází o 10– 15 let později. 
Počet polypů je zřetelně menší (5– 100), 
adenomy jsou ploché, vyskytují se ob-
vykle v pravém tračníku, rektum nebývá 
postiženo [4,7,9,10].

MUTYH asociovaná polypóza 
(MAP)
Příčinou mnohočetné adenomatózní 
polypózy mohou být také zárodečné 
mutace v genu MUTYH. Tento gen je lo-
kalizován na krátkém raménku 1. chro-
mozomu (1p34.3), patří do opravného 
systému buňky, ve kterém se korigují 
mutace vzniklé oxidativním stresem.

Vzniká tak klinický obraz oslabené 
(atenuované) polypózy. Onemocnění se 
však dědí autozomálně recesivně. Prak-
ticky to znamená, že postižení může pře-
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hým nejčastějším sídlem adenomů 
(a také karcinomů, viz dále).

Běžně se endoskopie horní části trá-
vicího traktu provádí axioskopem. Mo-
derní přístroje umožňují zobrazení všech 
částí žaludku. Pro revizi duodena je však 
vhodnější použít duodenoskop, pří-
stroj s laterální optikou. Zejména ob-
last papily bude lateroskopem doko-
nale přehledná a bio psie bude přesnější. 
U dobře připraveného pacienta (preme-
dikace, psychologická příprava, spolu-
práce sestry) lze doporučit zaměnit oba 
typy přístrojů během jednoho vyšetření.

Podrobné vyšetření zahrnuje další 
postupy [14]:
• standardní laboratorní vyšetření 

(moč, krevní obraz, standardní bio-
chemický soubor),

• RTG snímky dlouhých kostí, lebky 
a pantomogram čelistí,

• ultrasonografi cké vyšetření (USG bři-
cha, ledvin a nadledvin, štítné žlázy),

• oftalmologické vyšetření (oční 
pozadí),

• odběr krve na speciální genetické 
vyšetření (informovaný souhlas je 
nezbytný).

Extrakolické projevy onemocnění [22]
• adenomy orálních partií GIT,
• zvýšená f ibroprodukce, desmoidní 

tumory,
• kostní změny (hyperostóza),
• anomálie dentice,
• tumory měkkých tkání,
• oční změny (mnohočetná ložiska 

kongenitální hypertrofie pigmento-
vého epitelu sítnice – congenital hy-
pertrophy of the retinal pigment epi-
thelium – CHRPE),

• adenomy nadledvin,
• tumory mozku (Turcotův syndrom).

Žaludeční polypy. U nemocných FAP 
je poměrně častý nález cystické poly-
pózy žaludečního těla, v oblasti, kde 
jsou přítomny kyselinotvorné žlázky. 
Jde o naprosto benigní polypózu, pod-
statou je cystická dilatace žlázek [15]. 
Obraz u rozvinutých případů je im-
presivní. Jsou patrny desítky až snad 
stovky drobných polokulovitých po-

ve stolici. To by již měla být změna va-
rovná. Vysvětlení, že jde nejspíše o he-
moroidy, je vysloveně nebezpečné. 
První obtíže, zejména krev ve stolici, 
může signalizovat už maligní zvrat. Vět-
šina karcinomů se vyvine do 6 let po 
vzniku střevní symptomatologie [13].

Somatické vyšetření. Při pozorném 
vyšetření by neměly uniknout banální 
znaky, jako jsou drobné kožní nádory 
(f ibromy, lipomy, sebaceózní cysty) 
nebo jizvy po jejich exstirpaci, právě 
tak nepravidelná dentice. Podrobnosti 
o extrakolických znacích FAP jsou uve-
deny níže v oddíle Extrakolické projevy 
onemocnění.

Dia gnostika. Rozhodujícím vyšet-
řením je koloskopické vyšetření s ne-
zbytným histologickým průkazem 
adenomů. Mnohočetná polypóza zna-
mená počet polypů větší než 100. Pro 
rychlou orientaci stačí v typických pří-
padech rektoskopie, ale s nezbytnou 
histologickou verifi kací. U klasické FAP 
je rektum vždy postiženo.

V zachycené rodině je třeba vyšet-
řit nejdříve symptomatické osoby se 
suspektními příznaky. Koloskopické 
vyšetření má význam provést kolem 
20. roku (pokud nejsou jiné důvody 
pro časnější vyšetření). Ve výjimečných 
případech se mohou polypy objevit 
až po 20. roce. Rovněž počet polypů 
u nedospělých jedinců může být menší 
než 100.

Jestliže při prvním záchytu posti-
ženého člena FAP rodiny je dia gnóza 
jasná, není třeba usilovat o pronik-
nutí do terminálního ilea nebo odbírat 
velké množství polypů. Stejně je kolek-
tomie v blízké době nezbytná.

Při proniknutí koloskopem do termi-
nálního ilea mohou být patrny drob-
nější polypy. Bývají to zmnožené lym-
fatické folikly, odlišení od adenomů je 
jen histologické.

Druhým nezbytným vyšetřením je 
orální endoskopie. V žaludku u nemoc-
ných s FAP je poměrně častým nálezem 
polypóza z cystické dilatace žlázek těla 
žaludku (viz dále). Adenomy v žaludku 
nejsou nápadněji častější. Avšak duo-
denum je po kolorektální oblasti dru-

skočit generaci, vyskytuje se horizontální 
šíření (více postižených sourozenců), ale 
nelze vyloučit, že postižený jedinec bude 
v celé rodině jediný [7,9,11,12]. Feno-
typ MAP je obtížně odlišitelný od FAP 
a AFAP. Počet adenomů může být různý 
od několika až po několik set. U většiny 
se polypy nacházejí v levém tračníku. Po-
měrně často se vykytují také hyperplas-
tické polypy.

Klinický obraz FAP
Anamnéza. Rodinná anamnéza je pro 
poznání tohoto onemocnění vyslo-
veně klíčová. Nápadný musí být údaj 
o úmrtí blízkého rodinného příslušníka 
ve věku před 50. rokem života. Přibližně 
v 25 % případů může být rodinná ana-
mnéza v tomto smyslu negativní. Vět-
šinou jde o nové mutace, ale příčiny 
zdánlivě negativní rodinné anamnézy 
mohou být také jiné (předčasné úmrtí 
ně kte rého z rodičů z jiných příčin, ne-
dostatečná znalost rodiny, chybě-
jící dokumentace, ale i skutečnost, že 
„pater semper incertus“). Pokud jde 
již o rodinu suspektní z FAP, je vhod-
nější vypracovat rovnou podrobný ro-
dokmen s nezbytnými podrobnostmi 
nejbližších příbuzných (rok narození, 
věk v době úmrtí, údaje o nemocech). 
Základní údaje je třeba získat o pří-
buzných I. stupně (rodiče, sourozenci, 
děti) a pokud možno i od příbuzných 
II. stupně (prarodiče, pravnuci a rodní 
strýci a tety). Na této činnosti by měl 
už participovat kvalifi kovaný klinický 
genetik.

FAP je onemocnění, které zůstává 
dlouho skryté. Většinou se polypy 
v tračníku objevují až v době puberty. 
Patrně nejčasnější výskyt polypů u FAP, 
který byl popsán, je ve 4 měsících ži-
vota, avšak nesmí překvapit ani vznik 
polypů až ve 3. dekádě života.

První obtíže se objevují obvykle ve 
2. nebo 3. dekádě života. Prvním pří-
znakem je nejčastěji průjem. Zpočátku 
jsou jen častější defekace, později se 
stolice stává kašovitou až vysloveně prů-
jmovou. Mnozí nemocní si postupné 
změny ani nevšimnou, jiní změny regis-
trují. Druhým častým projevem je krev 
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B)  Retroperitoneální fi bróza je hrozi-
vou komplikací, jejíž řešení je ob-
tížné. Hrozí obstrukce ureterů a re-
nální selhání, zavedení stentu nemusí 
být vždy úspěšným řešením [13,24].

C)  Pooperační adheze je třeba počítat 
mezi rysy základního onemocnění. 
Jistěže se adheze mohou vyskyt-
nout po jakékoliv operaci, ale ne-
mocní s FAP jsou touto komplikací 
ohroženi nápadně často. Např. sle-
dujeme FAP rodinu, kde všichni ko-
lektomovaní jedinci ve 3 generacích 
prodělali operaci pooperačního ileu 
z adhezí. Rovněž stenóza konečníku 
po založení ileorektální anastomózy 
je projevem zvýšené fi broprodukce. 
Tato hlediska zvýšené fi broprodukce 
literatura nezmiňuje [25].

Kostní změny. Změny na kostech 
u nemocných FAP jsou vesměs benigní. 
V našem sledovaném souboru 71 ne-
mocných byl RTG negativní nález na 
skeletu pouze u 4 nemocných. Kostní 
změny mají rysy hyperostózy. Na dlou-
hých kostech je patrné ztluštění kom-
pakty s vyklenutím a zvlněním jejich 
kontur. Kostní změny jsou nejlépe pa-
trny v proximálních částech femurů, na 
kalvě mohou být hrbolovité exostózy. 
Endokranióza je charakterizována ze-
sílením kalvy ve frontální a parietální 
oblasti, zesílením kompakty a zúže-
ním diploe a řadou dalších drobných 
změn ve smyslu hyperostózy. Ve vedlej-
ších nosních dutinách se vyskytují os-
teomy a další kostní změny na kostech 
lebky [26].

Změny na dlouhých kostech se uvá-
dějí v literatuře jen výjimečně. Nízké 
údaje o prevalenci kostních změn nej-
spíše svědčí o málo důkladném nebo 
nekvalif ikovaném RTG vyšetření. 
O změnách ve smyslu endokraniózy 
jsme nenašli žádnou zmínku.

Zubní změny. Optimálním vyšetřením 
pro posouzení zubních změn je ortopan-
tografie čelistí. Častěji na mandibule 
jsou patrna mnohočetná sklerotická lo-
žiska, přespočetné a retinové zuby, os-
teomy různé velikosti, odontomy a cysty 
v čelistech.

41 % [13]. Zřejmě také rozhoduje věk 
vyšetření. U velmi mladých nemocných 
se adenomy nemusejí ještě zobrazit, 
nebo jsou tak malé, že snadno unik-
nou pozornosti.

Pro praxi je užitečná klasifi kace zá-
važnosti duodenální polypózy dle Spi-
gelmana, která vychází ze základních 
charakteristik (počet a velikost po-
lypů, typ adenomu, stupeň dysplazie) 
a podle tohoto doporučení lze volit 
termíny kontrolních vyšetření a vhod-
nou terapii [18,20].

Zůstává nerozhodnuto, zda o tíži 
postižení duodena rozhoduje, v které 
části APC genu je lokalizována mu-
tace (exon 15 APC genu?). Celá pato-
geneze tvorby duodenálních adenomů 
zůstává nedostatečně řešena [23].

Zvýšená f ibroprodukce. Nadpro-
dukce vaziva se projevuje vznikem des -
moidních tumorů, difuzní retroperito-
neální fi brózou a vznikem postoperač-
ních adhezí a stenóz.
A)  Desmoidní nádory vznikají klo-

nální proliferací myofi broblastů, ros-
tou inf iltrativně a nemetastazují. 
Jejich výskyt je velmi úzce spojen s fa-
miliární adenomatózní polypózou. 
Vyskytují se přibližně 1 000krát čas-
těji než v běžné populaci [21,24]. 
Nejméně u 1/ 4 nemocných s FAP 
lze zaznamenat přítomnost des-
moidního tumoru. Vznik desmoidů 
urychluje předchozí abdominální chi-
rurgická intervence. Každý pacient 
s FAP absolvuje kolektomii, obvykle 
se desmoidní nádor objeví do 2 let po 
operaci. Mutace APC genu se obvykle 
objeví mezi kodony 1,444 a 1,578 [21]. 
Tumory vznikají v břišní stěně, intrape-
ritoneálně, v radixu mezenteria, v retro-
peritoneálním prostoru. Desmoidní 
tumor může působit komplikace útla-
kem sousedních orgánů a struktur, 
může být příčinou střevní obstrukce, 
nikdy však nemetastazuje. Des moidy 
v břišní stěně obvykle nedělají obtíže. 
V dutině břišní je jejich vývoj nevyzpy-
tatelný, mohou utlačovat sousední or-
gány, vedou k obstrukci pasáže, jindy 
se jejich vývoj zastaví. Jsou popsány 
případy i spontánního vymizení.

lypů velikosti do 5 mm, bez dyplastic-
kých projevů epitelu. K tomuto endo-
skopickému nálezu není žádný klinický 
korelát. Cystická polypóza žaludku 
jako znak související s FAP byla prvně 
popsána v roce 1978. Výskyt této žalu-
deční polypózy se udává ve 23– 56 %. 
V naší sestavě nemocných s FAP, kteří 
absolvovali orální endoskopii a nikdy 
neužívali účinné inhibitory žalu-
deční sekrece, bylo 31 % s tímto nále-
zem (počty nemocných 17/ 55) [13]. 
Je zřejmé, že tato vazba není výlučná, 
cystická polypóza je také prokazatelně 
častější u nemocných léčených účinnou 
léčbou inhibitory protonové pumpy. 
Pro tyto stavy Fixa navrhuje název cys-
tická polypóza žaludku [16].

Adenomy žaludku se nevyskytují příliš 
často, hlavním místem postižení mnoho-
četnou adenomatózou je tlusté střevo, 
na druhém místě stojí duodenum.

Adenomy duodena (orální části GIT). 
Po tlustém střevě je duodenum nejčas-
tějším sídlem adenomatózních polypů.

Postupem doby se stala endosko-
pická revize orální části trávicí trubice 
nezbytnou částí řádného vyšetření ne-
mocných s FAP. Mikroskopické dys-
plastické změny v duodenu a v periam-
pulární oblasti jsou mimořádně časté, 
jsou lokalizovány většinou aborálně od 
Vaterovy papily, takže u pacientů s FAP 
je podezříván určitý mutagenní efekt 
žluči. V duodenu se vyskytují adenomy, 
jejichž struktura se neliší od adenomů 
v tlustém střevě. V endoskopickém po-
hledu však určitý rozdíl oproti poly-
pům v tračníku existuje. U mnohých 
nemocných jsou duodenální adenomy 
útvary široce přisedlé, nepravidelného 
tvaru. Adenomy v duodenu mohou být 
velmi drobné, sotva uchopitelné pro 
bio ptickou verifi kaci. V ně kte rých pří-
padech jde o vyslovenou mnohočet-
nou polypózu, jindy je polyp jediný, 
a to obvykle v oblasti Vaterovy papily. 
Údaje v literatuře o počtu nemocných 
s prokázanými adenomy duodena mají 
široké rozpětí (30– 90 %) [10,17]. V naší 
sestavě 56 nemocných s FAP, kteří ab-
solvovali orální endoskopii, byly ade-
nomy prokázány u 23 případů, t.j. ve 
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Ojedinělý je popis nazofaryngeálních 
angiofi bromů, které mají být u nemoc-
ných FAP 25krát častější než u kon-
trolní populace srovnatelné dle věku.

Korelace fenotyp –  genotyp. Difuzní 
polypóza, při níž je sliznice poseta tisíci 
polypy, se nazývá také kobercový typ 
(carpet like), jde o mutaci v APC genu 
v kodonu 1 250– 1 464. Klasická FAP 
bývá při mutacích v oblasti kodonu 
168– 1 580. Extrakolické projevy jsou 
spojovány s mutacemi v oblasti kodonů 
1 395– 1 578, desmoidy se objevují při 
změnách v kodonech 1 445– 2 000. 
Oční pigmentové změny bývají lokali-
zovány mezi kodony 457 a  1 444. Ate-
nuovaná polypóza (AFAP) se objevuje 
při mutacích na obou koncích APC 
genu [10,12].

Diferenciální dia gnostika. Při nálezu 
mnohočetné polypózy tlustého střeva 
je nutno uvažovat též o jiných poly-
pózách. Je radno nespoléhat se jen na 
klíšťkovou bio psii, ale získat polypek-
tomicky celý útvar. Základní diferen-
ciace je v rukách zkušeného patologa, 
který rozhodne, zda jde o hamartomy, 
nebo adenomy, a zjistí další morfolo-
gické podrobnosti (stupeň dysplazie, 
mikroskopické strukturální rozdíly).

Významně může pomoci pečlivé so-
matické vyšetření (jizvy po odstra-
něných benigních kožních tumorech 
z kosmetických důvodů). Přehlédnuté 
pigmentové skvrny u PTJ syndromu 
jsou zřetelné vitium artis.

Při podezření na hereditární one-
mocnění je užitečná konzultace kli-
nického genetika na specializovaném 
pracovišti. Ten by pak měl převzít od-
povědnost za organizaci molekulárně 
genetického vyšetření.

Terapie. Základní léčbou FAP je 
proktokolektomie. Tato indikace vy-
plývá z podstaty onemocnění, k malig-
nímu zvratu adenomů tlustého střeva 
dochází většinou mezi 40. a  50. rokem 
(ale i dříve), pokud nedojde k preven-
tivní kolektomii. Nebezpečí vzniku ma-
lignity stoupá s věkem. Proto k chirur-
gickému řešení je třeba přistoupit co 
nejdříve od stanovení dia gnózy. Pokud 
nejsou zvláštní důvody, je možno 

Oční nález je důležitým dia-
gnostickým prostředkem, který se 
uplatňuje zejména při vyhledávání ri-
zikových jedinců v příbuzenstvu. Oční 
změny jsou prokazatelné již u malých 
dětí. Nález pigmentových skvrn se dědí 
stejně jako mutace APC genu. Pokud 
nemocný s FAP s pozitivním nálezem 
CHRPE bude mít dítě, pak pozitivní 
oční nález u dítěte znamená praktic-
kou jistotu, že i dítě bude patřit mezi 
postižené jedince. Samozřejmě, abso-
lutní jistotu přinese jen vyšetření meto-
dami molekulární genetiky, nebo kolo-
skopický průkaz polypózy. Nutno však 
respektovat skutečnost, že polypózní 
adenomy se mohou vyvinout až během 
dospívání, ale pozitivní oční nález lze 
zjistit již krátce po narození. Nebyl 
zjištěn žádný průkazný vztah mezi vý-
skytem kožních lézí, výskytem CHRPE 
a tíží průběhu polypózy.

Jiné možné sdružené projevy FAP. 
U ně kte rých nemocných se popi-
sují digiti Hippocratici, případně též 
nehty tvaru hodinového sklíčka. Jistě 
tyto změny nejsou časté a je sporné, 
zda vůbec patří do klinického obrazu 
FAP [32].

Sdružené neoplazie. Nemocní s FAP 
mají mnohonásobně vyšší riziko vý-
skytu nejrůznějších neoplazií, nezřídka 
i maligních. O mnohém rozhoduje lo-
kalizace mutace v genu, důležitá je ro-
dinná anamnéza. Především je nutno 
na možnost asymptomaticky probíha-
jících nádorů myslet. To znamená pro-
vádět pečlivě periodické prohlídky, re-
spektovat domluvené termíny a více 
využívat vyšetření, která minimálně za-
těžují nemocného (ultrasonograf ie, 
bio chemická vyšetření).

Adenom nadledvin může být zcela 
asymptomatický a je náhodným nále-
zem, jindy se hormonální aktivita pro-
sadí. Rovněž papilární karcinom štítné 
žlázy se vyskytuje mnohonásobně čas-
těji. Právě tak u nemocných s FAP se 
může častěji vyskytnout karcinom pan-
kreatu nebo žaludku. U žen jsou důle-
žité gynekologické prohlídky s využitím 
příslušné techniky (kolposkopie, cyto-
logie, USG, mamografie) [17,19,21].

Tumory měkkých tkání (soft tissue 
tumors). Do klinického obrazu FAP 
patří f ibromy, lipomy, epidermoidní 
(sebaceózní) cysty. U ně kte rých ne-
mocných s FAP již při pečlivé anamnéze 
zjišťujeme, že si z kosmetických důvodů 
nechali odstranit většinou malý pod-
kožní nádor.

V našem souboru tomu tak bylo 
u 27 % nemocných. Patrně nejčastější 
jsou lipomy, které mohou být i více-
četné, právě tak i fi bromy jsou běžné. 
Vždy jde o nádory benigní, které jen 
zřídka dosahují úctyhodných roz-
měrů [27]. Tyto nádory měkkých tkání 
se vyskytují téměř v 1/ 2 případů. Patrně 
pouze v jediné práci byl výskyt těchto 
benigních nádorů sledován prospek-
tivně a s patřičným kontrolním sou-
borem. Tyto kožní afekce byly zjištěny 
u 48,2 % FAP, u kontrolního souboru 
v 34,5 %. Pouze mnohočetné lipomy 
a kombinované kožní změny byly signi-
fi kantně četnější. Výskyt těchto kožních 
změn by mohl hrát roli v presymptoma-
tické dia gnostice, při pátrání v širší ro-
dině nositele mutace APC genu [28].

Pigmentové oční změny nazývané 
též kongenitální hypertrofie pigmen-
tového epitelu sítnice (congenital hy-
pertrophy of the retinal pigment epi-
thelium –  CHRPE) [30] patří od roku 
1980 mezi extraintestinální znaky FAP, 
je tomu tak i v české populaci. Oftal-
mologický nález je příznačný. Na 
očním pozadí jsou přítomna ostře 
ohraničená šedočerně pigmentovaná 
ložiska, buď jednotlivá, nebo mnoho-
četná (až 10). Pro vizus nemají žádný 
význam, nevyskytují se centrálně. Ze-
jména nález bilaterálních nebo mno-
hočetných pigmentových skvrn je téměř 
patognomonický [21]. O přítomnosti 
CHRPE rozhoduje lokalizace mutace 
v APC genu (kodon 460– 1 444). V naší 
sestavě byl pozitivní oční nález pigmen-
tových skvrn u 91 % vyšetřených [31]. 
Údaje v literatuře o výskytu těchto oč-
ních změn jsou rozdílné (40– 90 %), 
u jednotlivých souborů zřejmě nebyla 
používána stejná metodika hodnocení. 
V současnosti by měla být používána 
Berkova klasifi kace [29].
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šetřící pankreas a pylorus. Nejradikál-
nější je pankreatikoduodenektomie. 
Existují výkony šetřící pylorus.

Farmakologická léčba vychází z po-
znatku, že nesteroidní antirevmatika 
vedou k ústupu tvorby adenomatózních 
polypů v rektu a tlustém střevě. Až dosud 
publikované výsledky nepřinesly ověřený 
důkaz o účinnosti této léčby v oblasti 
duodena. Počty kon trolovaných pří-
padů jsou nevelké a výsledky nejsou pře-
svědčivé nebo jsou negativní.

Doporučené kontroly. Pacient s FAP 
musí být doživotně pravidelně kontro-
lován. Je třeba zaznamenat nové sku-
tečnosti v osobní i rodinné anamnéze. 
Somatické vyšetření nesmí být for-
mální (palpace, kožní změny, dentice). 
Provádí se 1krát ročně.

Ultrasonografi cké vyšetření břicha, 
ledvin, nadledvin a štítné žlázy 1krát 
ročně.

CT, event. MR vyšetření podle indivi-
duálního rizika (1krát za 3 roky).

Endoskopie horní části trávicího 
traktu (dle vstupního endoskopic-
kého vyšetření) –  začátek sledování 
od 25 roků. Dle Spigelmanovy klasifi -
kace stadium 0– 1 za 5 let, stadium II 
za 3 roky, stadium III– IV 1krát za rok. 
Kapslová endoskopie pro kontroly 
je nevhodná, chybí nezbytná bio psie 
a přesnost [17,19,37].
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vyčkat do věku časné dospělosti (při-
bližně kolem 20. roku). Jde-li o jedince 
z rodiny s kolorektálním karcinomem, 
je možno se orientačně rozhodovat 
podle věku vzniku karcinomu v takové 
rodině. Zřejmě existuje tzv. fenomén 
anticipace: malignita v mladší generaci 
vzniká dříve než v generaci předchozí. 
Příkladem je situace 1 rodiny z našeho 
souboru: v I. generaci byl pro kolorek-
tální karcinom operován muž více než 
50letý, jeho dcera měla karcinom rekta 
ve 23 letech, u jejího syna byl zjištěn 
karcinom rekta již v 16 letech.

Operačním výkonem volby je ve vět-
šině případů proktokolektomie s vy-
tvořením anastomózy s ileálním vakem 
(ileopouchanální anastomóza). Výho-
dou tohoto řešení je zachování análních 
svěračů. Většinou se provádí též do-
časná pojistná ileostomie, která se po 
určité době jednoduchou operací zruší.

Totální proktektomie s terminální 
ileostomií je podstatně méně častý 
výkon, který se provádí v případech, 
u nichž nelze provést výkon zachraňu-
jící anální svěrače, např. při karcinomu 
análního kanálu nebo při kobercovém 
typu polypózy. Je to výkon pro mnohé 
pacienty sotva přijatelný, avšak opako-
vaně jsem byl pozitivně překvapen, jak 
dobře se nemocní s trvalou ileostomií 
vyrovnávají. Tyto operační výkony lze 
provádět též laparoskopicky [33– 36].

Terapie duodenální polypózy. Při 
posuzování rozsahu duodenální poly-
pózy se osvědčuje Spigelmanova kla-
sifi kace. V léčbě je nutno postupovat 
především s přihlédnutím ke zvláštnos-
tem jednotlivých případů, k vybavení 
přístrojovou technikou, ke zkušenos-
tem operačního týmu atd.

Endoskopická léčba umožňuje od-
stranění jednotlivých polypů kličkou, 
argon plazma koagulací, YAG laserem, 
termickou ablací, ve vhodných přípa-
dech lze provést mukosektomii. Není 
to řešení defi nitivní, periodické endo-
skopické kontroly jsou nezbytné.

Chirurgické léčba umožňuje z duo-
denotomického přístupu provést mno-
hočetné polypektomie nebo ampulek-
tomii. Je používána též duodenektomie 
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