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Nahodne zisteny feochromocytdm u 33-roéného pacienta s Lynchovym syndrémom

Obr. 1. CT ndlez nizko sediaceho semicirkuldrneho tumoru rekta, bez
propagdcie cez serdzny kryt u ndsho pacienta (Materidl Il. Rddiologickej
Kliniky LF UK a OUSA)

rozmerov 32x28mm, nativnej denzity do 25 HU, s nehomogénnym
postkontrastnym vysycovanim —suspektna metastaza (Obr. 1, 2).

Pacienta chirurg odoslal na vyssie pracovisko za Ucelom zvaze-
nia neoadjuvatnej lie¢by. Realizované bolo onkologické konzilidre
vysetrenie v Onkologickom Ustave sv. Alzbety (OUSA), odporucena
predopera¢na radioterapia + konkomitantne podavana chemoterapia
(kapecitabin). Pocas hospitalizacie na Klinike radiacnej onkoldgie bol
pacient odoslany na endokrinologické vysetrenie v zmysle medzina-
rodnych odporucani diagnostiky adrenalnych incidentalémov.

Zékladné anamnestické Udaje neodhalili ni¢ podozrivé, pacient
doteraz nebol na ni¢ lieceny, krvny tlak maval v norme, ale bol mera-
ny velmi sporadicky, rodinnd anamnéza bez pozoruhodnosti, uzival
xelodu, algifen, hylak, espumisan a loperamid. Udaval problém s po-
Cetnymi hnackovitymi stolicami (4x az 6x denne) a obc¢asné zachvaty
buchania srdca, ktoré pripisoval velkému strachu o svoju buducnost.
V klinickom obraze dominoval sklon k tachykardii, tremor, potenie
a strach. Doplnilo sa rddiologické konzilidrne vysetrenie prinesenej CT
dokumentdcie, so zaverom hypervaskularizovanej tumordznej expanzie
pravej nadobli¢ky s pritomnou centrélnou nekrézou, v diferencidlinej
diagnostike prichddzal do Gvahy primarny tumor (nie lipid-rich adendm,
a ani myelolipdm) alebo metastdza zndmeho ochorenia.

Pacientova telesnd hmotnost pri vysetreni bola 50 kg, telesnd vyska
162 cm, tlak krvi 140/85mmHg, srdcové frekvencia 89/min.

V ramci endokrinologického testovania hormondalnej aktivity in-
cidentalému pravej nadobli¢ky sa realizovali nasledovné vysetrenia:

B SODIK®) [mmol/l] 1390 136,0-145,0

B DRASLIKX) [mmol/I] 482  3,30-520

B ALDOSTERON [ng/dL] 6,5 37-432

B RENIN PRIAMY [mIU/L] 899 5,3-991, ARR 0,06

B KORTIZOL(*) [nmol/I] 405  240-620
KORTIZOL 1 mg DXM 35nmol/!

B DHEAS [umol/I] 46 096-11,5

B P-F METANEF 426,10 ng/l  (norma do 90)

B P-F N-METANEF 622,80 ng/l  (norma do 180)

B P-adrenalin 284,0 ng/l (norma do 84)

B p-noradrenalin 1372,0 ng/l  (norma do 420)

B P-dopamin menej ako 30
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Obr. 2. CT ndlez feochromocytém pravej nadoblicky u ndsho pacienta
(Materidl Il. Rddiologickej kliniky LF UK a OUSA)

Vzhladom na CT nélez tumoru nadobli¢ky s jednoznacnym zachy-
tom zvysenej hladiny adrenalinu, noradrenalinu a metanefrinov v sére
sme u pacienta potvrdili pritomnost FEO. Indikovali sme predoperacnu
lie¢bu alfa-blokatorom, neskor sme pre sklon k tachykardii pridali aj malu
davku beta-blokétora. Odporucili sme prvotne vykonat pravostran-
nu adrenalektémiu pocas planovanej laparotémie pred radikdlnym
odstranenim tumoru rekta. Manipulacia s tumorom rekta s okolitymi
struktirami v brusnej dutine pri nepoznanom FEO by mohla vyvolat
necakané internistické akutne stavy a ohrozit zivot pacienta.

Pocas velkej brusnej operacie sa realizovala v prvom kroku adre-
nalektémia vpravo a nasledne resekcia rekta sec. Miles. Histologicky
z n&doru nadoblicky sa potvrdil feochromocytém PASS score podla
,Pheochromocytoma of the Adrenal gland Scaled Score” podla AJSP
2002 1 bod, hodnoteny bol ako benigny feochromocytém, z tumoru
rekta sa potvrdil adenokarciném kolonického typu.

Vzhladom na mlady vek a vyskyt duplexnej malignity pacient absol-
voval molekuldrno-genetické vysetrenie s cieflom objasnenia suvislostf
onkologickych ochorenf s dedi¢nou predispoziciou. Metédou priameho
sekvenovania DNA sa vysetrili celé kddujuce sekvencie génov RET, VHL,
SDHAF2, SDHB, SDHC a SDHD. Na zéklade udajov z medzindrodnych
databdz a predikenych softvérov v uvedenych génoch nebola dokazana
pritomnost patogénneho ani potencidlne patogénneho variantu (muta-
cie) asociovaného so zvysenym rizikom vyvoja feochromocytému alebo
paragangliému. Z nadorového tkaniva rekta sa realizovalo vy3etrenie
mikrosatelitovej instability (MSI), ktoré je vysoko senzitivnym testom
v pripade podozrenia na pritomnost hereditdrneho nepolypézneho
kolorektalneho karcindmu (HNPCC), ktory je asociovany s defektom
v MMR génoch. Vysledok MSI testu bol pozitivny, DNA nddorového
tkaniva vykazovala instabilitu v 4 z 5 mikrosatelitovych markerov analy-
zovanych fluorescen¢nou analyzou v porovnani s DNA zdravého tkaniva.
Imunohistochemickym vysetrenim realizovanym z tkaniva nddoru rekta
bola preukdzand strata nuklearnej expresie MLH1 a PMS2 proteinu, pri
sucasnej intaktnej nukledrnej pozitivite MSH2 a MSH6 proteinu. Pozitivita
MSI testu ako aj nélez straty nukledrnej expresie MLH1 a PMS2 v na-
dorovych bunkach poukazovala na Lynchov syndrom. Nasledne bola
vzorka periférnej krvi analyzovanad metédou priameho sekvenovania

DNA, pocas ktorého bola vysetrend celd kddujuca sekvencia MLH1
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