toldg je casto ich prvym diagnostikom v pripade Umrtia na niektoru
z internistickych emergencii. Maximéalny zachyt ochorenia je medzi
40.-50. rokom Zivota. V literatUre su opisané aj pripady vyskytu tychto
nadorov u mladsich pacientov, u ktorych sa vac¢sinou dokazala gene-
ticky podmienena forma (1, 2).

Vacsina FEO je sporadickych. Vdaka pokrokom v molekuldrnej
genetike sa vie, Ze az 35% FEO je podmienych geneticky. Priblizne
10 % vznikd v rdmci zndmych genetickych syndrémov. Syndrém mno-
hopocetnej endokrinnej neoplazie typu 2 (MEN 2) je spbsobeny
mutéciou (patogénnym variantom) RET protoonkogénu. Obojstranny
feochromocytém postihuje 50% nositelov mutovaného génu, vznika
priblizne 10 rokov po diagnostikovani meduldrmeho karcinému Stit-
nej Zlazy, ktory je u 98% nositelov v poradi prvou neopladziou. Von
Hippelov - Lindauov syndrém je asociovany s patogénnym varian-
tom VHL génu. VHL protein reguluje hypoxiou indikovatelny faktor 2a
(HIF 20) a rbzne bunkové procesy, v&itane angiogenézy. Pri VHL synd-
rome 1 typu vznikaju mnohopocetné benigne a maligne nadory retiny,
CNS, obli¢iek, endokrinného pankreasu, avsak bez FEO. Pacienti s VHL
syndromom typu 2 maju vzdy FEO, najcastejsie v kombinacii s dalsimi
nadormi. Neurofibromatéza typu 1 (NF 1) ma bohatu a variabilnt
manifestaciu ktora zahrmuje FEO v spojeni s nddormi posiev periférnych
nervov, medularnym karcindmom $titnej Zlazy, karcinoidom, tumormi
pristitnych teliesok a chronickou myeloidnou leukémiou. Carneyova
triada (komplex) je tumordzny syndrém postihujuci aspon 5 organov.
Vyskytuju sa GIST Zaludka, plticne chordémy, paragangliémy, adre-
nédlne adendmy, feochromocytémy a leiomydmy pazerdka. Etioldgia
Carneyovho komplexu nie je zndma, zatial sa neodhalil kandidatsky
gén. Carneyov- Stratakisov syndrém je autozomalne dominantné
dedi¢né ochorenie zahriujtce FEO, gastrointestindlne stromdlne naddory
(GIST) zaltidka a plticne chorddmy. Je sposobeny mutaciou SDH génov
kodujucich podjednotky sukcindtdehydrogendzového komplexu (4, 5).

SDH komplex je protein, ktory sa podiela na elektrénovom trans-
porte v Krebsovom cykle a v mitochondridinom dychacom retazci.
Enzym sa skladd zo 4 podjednotiek (SDHA, SDHB, SDHC a SDHD), ktoré
katalyzuju oxidaciu sukcindtu na fumarat. SDHx gény maju aj ulohu
tumordznych supresorov (5, 6).

Najvyznamnejsie su patogénne varianty SDHB génu asociované
s familidrnymi paragangliomami brusnej dutiny, malej panvy a hrudnika.
Menej ¢asto su spojené s feochromocytémom a paragangliémom pa-
rasympatiku. Nadory maju agresivny klinicky priebeh. Riziko malignity
u nositelov patogénneho variantu je velké. U 20% nositelov patogén-
nych variantov sa pocas sledovania vyvinul maligny paragangliom
alebo feochromocytém a u viac ako 50% pacientov s malignym para-
gangliomom sa potvrdil patogénny variant SDHB génu (6, 7). Okrem
nadorov chromafinného tkaniva su patogénne varianty SDHB génov
asociované aj s karcinémami obliciek, papildrnym karcinomom stitnej
Zlazy, neuroblastomom a GISTy, Carneyovym komplexom a Carneyov —
Stratakisov syndromom (7, 8).

Symptoémy a objektivne priznaky FEO su spdsobené Ucinkom
vysokych koncentrdcii cirkulujucich katecholaminov. Najdolezitejsim
priznakom je sekundarna artériova hypertenzia, v polovici pripadov tr-
vala, v tretine paroxyzmalna. Zvy3ok pacientov ma normotenziu. Typicka
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labilita krvného tlaku je spdsobend charakterom sekrécie (kontinudlna,
paroxyzmalna), konkrétnym typom secernovaného horménu, pripadne
sekréciou dalsich vazoaktivnych latok. Noradrenalin secernujtice tumory
sposobuju trvald hypertenziu, kym tumory produkujice adrenalin
s kosekréciou noradrenalinu spésobuju paroxyzmalnu hypertenziu. FEO
produkujlce iba adrenalin sa mézu prejavovat naopak hypotenziou,
alebo ortostatickymi kolapsami na pozadi hypertenzie (1, 2, 9).

Viyskyt nddorov hrubého ¢reva a konecnika (kolorekta) celosvetovo
narasta a v krajinach strednej Eurdpy predstavuje jednu z najcastejsich
malignit. Kolorektélne karcindmy sa vyskytuju v dvoch forméch: spora-
dické a dedi¢ne podmienené, pricom vacsinu tvoria sporadické formy.
Asi 5 - 10 % zo vietkych pripadov nadorov hrubého Creva a konec¢nika
patri k dedi¢nym typom nadorov (10).

Lynchov syndrém (LS), zndmy aj ako hereditérny nepolypdzny
karcindm kolorekta (HNPCC), predstavuje priblizne 3 % zo vsetkych
kolorektalnych karcindmov a je najcastejsim zo syndromov s dedi¢nou
predispoziciou ku kolorektdlnemu karcinému (11).

Klinickd diagndza syndromu sa stanovuje na zaklade interpretécie
vysledkov molekuldrno genetickych vysetreni. Diagnézu potvrdzuje
pritomnost mikrosatelitovej instability v tumore, strata expresie MMR gé-
nov (,mismatch” reparacny systém) stanovena imunohistochemickym
vysetrovanim (IHC) a identifikdcia zarodo¢nej mutacie (patogénneho
variantu) v niektorom z MMR génov sekvenovanim. LS je spdsobeny
patogénnymi germinativnymi variantami v génoch ,mismatch” repa-
racného systému (MLH1, MSH2, MSH6, PMST, PMS2, MLH3, MSH3), ktory
sa zUcastnuje na oprave chybne zaradenych bz, tzv. ,mismatchov”.
Najcastejsie postihnutymi génmi s MLHT (41 %), MSH2 (40 %), MSH6
(12 %) a minoritne PMS2 (7 %). Nositelia tychto patogénnych variantov
maju zvysené riziko vzniku kolorektdlneho karcindmu a tiez dalsich
nadorov (endometria, ovarif, zalidka, hepato- biliarneho traktu, tenkého
Creva, pankreasu, karcindmu oblickovej panvicky, mozgu a koze) (10, 11).

V zahrani¢nych periodikdch pribudaju kazuistiky so subeznym
vyskytom HNPCC a neuroendokrinnych nddorov vratane feochromo-
cytému, €o zvysuje pravdepodobnost, Ze tento typ naddoru by mohol
predstavovat jeho dalsi extrakolonicky prejav (12, 13). Zarover pribudaju
aj kazuistiky sucasného vyskytu adrenokortikdlneho karcindmu (ACC)
u pacientov s Lynchovym syndrémom. Spéjaju sa so zarodocnou
mutaciou (patogénnym variantom) MSH6 i MSH2 génu (14, 15). Podla
Kauura bol ACC hlaseny az u 3.2 % pacientov s LS (14).

Vlastny pripad

33ro¢ny pacient bol pévodne vysetreny pre enterordgiu chirurgom v ra-
jonnej chirurgickej ambulancii. Palpa¢ne na dosah prsta bol zachyteny
lalo¢naty tumordzny Utvar rekta. Z endoskopickej excizie bol histologic-
ky potvrdeny stredne diferencovany invazivny tubulo-papilarny adeno-
karcindm Gr 1.V rdmci stagingu novozisteného nadorového ochorenia
sa realizovala pocitacovéa tomografia (CT) brusnej dutiny, ktord okrem
tumoru rekta s akcentovanou lokédlnou lymfadenopatiou zobrazila aj
hypervaskularizovant tumoréznu expanziu pravej nadoblicky velkosti
32 mm. Radioldg nélez hodnotil ako pravdepodobnu metastazu klinicky
znameho onkologického ochorenia (pracovny klinicky staging ocho-
renia bol T3NTM1). V pravej nadoblicke bolo pritomné ovélne loZisko
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