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Feochromocytém je katecholaminy produkujuci neuroendokrinny nador vychadzajuci z chromafinnych buniek drene
nadobli¢ky. Zachyt tychto nddorov je mimoriadne délezity, pretoZe su spojené s vysokou kardiovaskuldrnou morbiditou
a mortalitou. Vdaka pokrokom v molekuldrnej genetike sa vie, ze az 35 % feochromocytédmov je podmienenych geneticky.
Lynchov syndrom (hereditarny nepolyp6zny karcindm kolorekta - HNPCC) patri medzi autozomalne dominantné dedi¢né
ochorenia, pricom nositelia patogénnych variantov maju predispoziciu na vznik kolorektalneho karcindmu alebo dalSich
extrakolonickych nadorov (adenokarcinédmy endometria, Zaltdka, karcinémy vajec¢nikov, mocového traktu, tenkého creva,
nadory mozgu a koze). V zahrani¢nych periodikach pribudaju kazuistiky subezného vyskytu pacientov s HNPCC a neuro-
endokrinnymi nddormi v¢itane feochromocytému, predostierajuce otézku, ¢i by tento typ nadoru mohol predstavovat
dalsi extrakolonicky prejav Lynchovho syndrému.

Kltacové slova: feochromocytdm, Lynchov syndrom, extrakolonicky prejav.

An incidental finding of pheochromocytoma in a 33-year-old patient with Lynch syndrome

Pheochromocytoma is a catecholamine-producing neuroendocrine tumor arising from chromaffin cells of the adrenal me-
dulla. The detection of these tumors is extremely important because they are associated with high cardiovascular morbidity
and mortality. Progress in molecular genetics has revealed that up to 35% of pheochromocytomas are inhereted. Lynch
syndrome (hereditary nonpolypous colorectal cancer — HNPCC) is an autosomal dominant genetic condition that is associ-
ated with a high risk of colorectal cancer or other extracolonic tumors (adenocarcinoma of endometrium, stomach, ovarian
carcinoma, carcinoma of urinary tract, small intestine, brain tumors and skin cancer). Foreign medical journals are reporting
an increasing number of cases on coexistence of HNPCC and neuroendocrine tumors, including pheochromocytoma. It in-
creases the likelihood that this type of tumor could represent an additional extracolonic manifestation of Lynch syndrome.

Key words: pheochromocytoma, Lynch syndrome, extracolonic manifestation.

I'Jvod kavé nddory s incidenciou 2—-6/1 000 000/rok/. Z epidemiologického
Feochromocytom (FEO) je nador vychéddzajuci z chromafinnych bu-  hladiska ich mozno charakterizovat ako tumory, na ktoré sa ,¢asto
niek drene nadobli¢ky. Pokial m& tumor pévod v chromafinnom  mysli, avsak zriedka sa diagnostikuju”. Potvrdzuje to aj fakt, ze v pi-
tkanive sympatikovych ganglii, nazyva sa paragangliom. St to zried-  tevnych nalezoch sa zistuju v 0,05% pripadov, pricom samotny pa-
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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 rézne bunkové procesy, v¢itane angiogenézy. Pri VHL synd-
rome 1 typu vznikaju mnohopocetné benigne a maligne nadory retiny,
CNS, obliciek, endokrinného pankreasu, avsak bez FEO. Pacienti s VHL
syndromom typu 2 maju vzdy FEO, najcastejsie v kombindcii s dalsimi
nadormi. Neurofibromaté6za typu 1 (NF 1) m& bohatu a variabilnu
manifestaciu ktord zahrmuje FEO v spojeni s nddormi posiev periférnych
nervov, medularnym karcindmom stitnej Zlazy, karcinoidom, tumormi
pristitnych teliesok a chronickou myeloidnou leukémiou. Carneyova
triada (komplex) je tumordzny syndrom postihujici 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 zahriujuce FEO, gastrointestindlne stromdlne nddory
(GIST) zaltidka a plticne chordémy. 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
tumorodznych 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. NajdolezZitejsim
priznakom je sekunddrna artériova hypertenzia, v polovici pripadov tr-
val, v tretine paroxyzmalna. Zvysok pacientov ma normotenziu. Typicka
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labilita krvného tlaku je spdsobend charakterom sekrécie (kontinudlna,
paroxyzmalna), konkrétnym typom secernovaného hormonu, pripadne
sekréciou dalsich vazoaktivnych latok. Noradrenalin secernujtice tumory
sposobuju trvald hypertenziu, kym tumory produkujice adrenalin
s kosekréciou noradrenalinu spdsobuju 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
karciném 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, karcinomu 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 nadoru 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. Palpacne 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
hypervaskularizovanu tumoréznu expanziu pravej nadoblicky velkosti
32 mm. Radioldg nélez hodnotil ako pravdepodobni metastazu klinicky
znameho onkologického ochorenia (pracovny klinicky staging ocho-
renia bol T3NTM1). V pravej nadoblicke bolo pritomné ovélne loZisko

/ Vniti Lék 2020; 66(2): e38-e42 / VNITRNI LEKARSTV/



E40 | KAZUISTIKA

Nahodne zisteny feochromocytdm u 33-roéného pacienta s Lynchovym syndrémom

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

rozmerov 32x28mm, nativnej denzity do 25 HU, s nehomogénnym
postkontrastnym vysycovanim —suspektna metastédza (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
predoperacna 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 tumoréznej expanzie
pravej nadoblicky s pritomnou centrdlnou nekrézou, v diferencidlnej
diagnostike prichddzal do Gvahy primarny tumor (nie lipid-rich adeném,
a ani myelolipédm) 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 hormonalnej aktivity in-
cidentalému pravej nadobli¢ky sa realizovali nasledovné vysetrenia:

B SODIK®) [mmol/I] 1390  136,0-145,0

B DRASLIK(X) [mmol/I] 482 3,30-520

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

B RENIN PRIAMY [mIU/L] 899 53-991, ARR 0,06

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

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  (normado 84)

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

B P-dopamin menej ako 30

VNITRNI LEKARSTV( / Vnitf Lék 2020; 66(2): e38-e42 /

Obr. 2. CT ndlez feochromocytém pravej nadoblicky u ndsho pacienta
(Materidl ll. Radiologickej 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
liecbu alfa-blokdtorom, neskér sme pre sklon k tachykardii pridali aj malu
davku beta-blokétora. Odporucili sme prvotne vykonat pravostran-
nU adrenalektémiu pocas planovanej laparotdmie pred radikdlnym
odstranenim tumoru rekta. Manipuldcia s tumorom rekta s okolitymi
strukturami v brusnej dutine pri nepoznanom FEO by mohla vyvolat
necakané internistické akdtne 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. Metddou 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
paragangliomu. Z nadorového tkaniva rekta sa realizovalo vysetrenie
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 nukledrnej 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 bunkdch poukazovala na Lynchov syndrom. Nasledne bola
vzorka periférnej krvi analyzovand metddou priameho sekvenovania

DNA, pocas ktorého bola vysetrend celd koddujuca sekvencia MLH1
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Tab. 1. Charakteristiky vybranych tumorov nadobliciek v CT a MR obraze (prevzaté z Young FW, 2007)
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jednostranna

jednostranna

jednostranna

Premenna Adrenokortikalny adeném Adreno-kortikalny karcindm | Feochromocytém Metastaza
Velkost Malé, obvykle priemer <3cm | Velké, obvykle priemer >4cm | Velké, obvykle priemer >3 cm | Variabilna, ¢asto < 3cm
Tvar Okruhly/ovalny, hladké okraje | Nepravidelny, nejasné okraje Okruhly/Ovalny, jasné okraje Ovalny/nepravidelny, nejasné
okraje
Textura Homogénna Heterogénna, so zmieSanymi Heterogénna, s cystickymi Heterogénna, so zmiesanymi
denzitami aredlmi denzitami
Lateralita Vacsinou solitarna, Vacsinou solitarna, Vacsinou solitarna, Casto bilaterélna

Nativna denzita
pri CT

< 10 Hounsfieldove
jednotky

> Hounsfieldove jednotky
(Casto > 25)

> Hounsfieldové jednotky
(Casto > 25)

> Hounsfieldové
jednotky (¢asto > 25)

Vaskularizacia na
kontrastnom CT

Nie velmi vaskularizovana

Obvykle vaskularizovana

Obvykle vaskularizovana

Obvykle vaskularizovand

Rychlost washout
kontrastnej latky

>50% v 10. min

<50% v 10. min

<50 % v 10. min

<50% v 10. min

pomaly ndrast (< 1 cm/rok)

Vzhlad v MRI Izointenzny vo vztahu k peceni | Hyperintenzny vo vztahu Vlyrazne hyperintenzny vo Hyperintenzné vo vztahu
v T2 vazeni k peceniv T2 vazeni vztahu k peceni v T2 vazeni k peceniv T2 vazeni
Nekroza, hemorégia, | Zriedkavo Bezne Hemordgie a cystické oblasti Ojedinele hemordgie a cystické
kalcifikaty bezné oblasti
Rast Obvykle stabilng, alebo velmi | Obvykle rychly (> 2 cm/rok) Obvykle pomaly (0,5-1 cm/ rok) | Rézny, od pomalého po rychly

génu. Uvedenym vysetrenim (aj opakovanou analyzou z nezavislej
vzorky krvi) bola u pacienta potvrdend pritomnost pravdepodobne
patogénneho variantu c.35_46del (p. Asp12_Vallédel), ktory spdsobuje
zamenu aminokyseliny v kodéne 12 s naslednym skratenim proteinu
0 4 aminokyseliny. Uvedeny variant nie je opisany v dostupnych da-
tabézach (InSight a ClinVar). Vzhladom na charakter variantu (vedie ku
skrateniu proteinu) a vysledkov IHC (strata expresie MLH1/PMS2) a MSI
analyzy (MSI-H tumor) ide vysoko pravdepodobne o patogénny vari-
ant asociovany so zvysenym rizikom vzniku onkologickych ochorenf
asociovanych s Lynchovym syndrémom. Pacientovi bola na zéklade
vysledku vysetrenia odporucana pravidelna dispenzarizdcia zamerana
na detekciu kolorektélnych aj extrakolonickych tumorov asociovanych
s Lynchovym syndrémom (pravidelné kolonoskopické kontroly, gast-
rofibroskopické kontroly, vysetrenia USG brusnej dutiny so zameranim
na Zlcové cesty, oblicky a mocovy mechur, vysetrenia mocu, urologicky
skrining zamerany na detekciu karcindmu prostaty, dermatologické
kontroly a neurologické vysetrenie). Vzhladom na pritomnost nalezu
pravdepodobne patogénneho variantu asociovaného s rizikom vzniku
hereditédrnych onkologickych ochoreni bolo odporucené vysetre-
nie konkrétneho variantu MLH1 génu aj u vietkych prvostupnovych
pribuznych (rodicia a sestra, nasledne dalsi pribuzni podla vysledku).

Diskusia

Kazuistika poukazuje na dolezitost hormonalneho presetrenia kazdého
novozisteného tumoru nadoblicky. V niektorych pripadoch ani erudova-
ny radiolég nemoze na zéklade zobrazovacieho vysetrenia jednoznacne
urcit dignitu tumoru. V pripade radiologického nélezu onkologickych
pacientov je popisujuci lekar — radioldg uz ovplyvneny preexistujicou
klinickou informdciou o pritomnosti malignity. Feochromocytém,
podobne ako aj metastaza, maju v CT obraze podobné zobrazovacie
charakteristiky, medzi ktoré patria: heterogénna textura, ovalny tvar,
nehomogénna hustota, vysoké nativne hodnoty denzity CT (> 20 HU),
oneskoreny wash out (< 50 % za 10 minut), zakrvacania a nekrézy (16).
Rozdielnost byva vo velkosti, FEO byva zvycajne vacsi a metastazy
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Castejsie obojstranné (Tab. 1). Prave pri mensich rozmeroch FEO byvaju
Casté radiologické pochybnosti.

Nativne denzity adendmov su nizke z dévodu vyssieho obsahu
lipidov v cytoplazme, zatial ¢o natfvne denzity metastdz, adrenokor-
tikdlnych karcindmov a feochromocytémov su vyssie, pretoze vyskyt
lipidov v tychto lézi4ch je zriedkavy. Nativna denzita < 10 HU sa vieo-
becne povaZuje za hrani¢nd hodnotu medzi adrenalnymi adendémami
a nddormi neadénomového typu. Priblizne 30% adendmov mé vsak
nativnu denzitu vyssiu ako 10 HU. V takychto pripadoch nie je mozné
spolahlivo odlisit adendm chudobny na lipidy (lipid poor adenoma) od
feochromocytému, adrenokortikdlneho karcindmu alebo metastazy.
Spravna diagndza je obzvlast dolezitd u feochromocytémov a adre-
nokortikélnych karcinémov, pretoze hormonalna aktivita alebo rychle
metastatické Sirenie mézu viest k vyznamnym komplikdcidam a imrtnos-
ti. Multicentricka retrospektivna $tudia realizovana na viacerych endo-
krinologickych pracoviskédch vratane naseho pracoviska pod vedenim
MUDr. Ctvrtlika, PhD. z roku 2019 sa zamerala na vyskyt radiologickych
Specifickych znakov pre feochromocytémy.Na zéklade vysledkov studie
sa vytvoril model vypoctu pravdepodobnosti feochromocytomu
pomocou analyzy regresného modelu pomocou tychto prediktorov:
maximalny priemer, tvar, pritomnost centralnej nekrézy a pritomnost
,kruhového znaku”. Model dosiahol vysoku citlivost a Specifickost iden-
tifikacie feochromocytédmu 80% a 95% a spifial ich aj nas pacient (17).

Zakladom diagnostiky FEO je biochemicky dokaz zvysenej koncen-
tracie metanefrinov (MNF), metylovanych degradac¢nych produktov
katecholaminov v plazme a ich zvyseného odpadu v moci. Z dalsich
markerov sa vysetruje koncentracia chromograninu, ktora je zvysena
U 91% pacientov. CT alebo MRI st dostatocnym vysetrenim pre detek-
ciu tumoru. Ak je FEO mensi ako 3 cm, si¢asne mé pacient menej ako
40 rokov a nema pozitivnu rodinnt anamnézu FEO, nie su potrebné
dalsie doplhujice vysetrenia v rdmci diagnostiky. V nejasnych pripadoch
sa indikuje funkené zobrazenie. 18 F-DOPA PET/CT je momentalne
vysetrenim prvej volby pri podozreni na FEO. Scintigrafia s MIBG si po-
nechdva svoju indikaciu pri rozhodovani o stratégii liecby u pacientov
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s metastatickym FEO, kde liecebné podavanie MIBG moze byt jednou
z moznosti terapie (18).

Jedinou kauzalnou lie¢bou feochromocytému je chirurgicka liecba.
U pacientov s dokdzanym FEO treba hned zacat pre toto ochorenie
Specifickl antihypertenzivnu lie¢bu, ktorej taziskom su alfablokétory.
Davka sa postupne zvysuje do dosiahnutia normotenzie alebo miernej
hypertenzie. Pri nedostato¢nom efekte, alebo pretrvavajicej tachykardii
sa pridavaju betablokatory. Dalej mozno pridat blokatory kalciovych
kanalov (@amlodipin). V lie¢be sa kladie doraz na to, Ze sa vzdy musi zacat
alfablokddou a nie betablokadou.

Chirurgickd lie¢ba je jedinou kurativnou terapeutickou modalitou
FEO. Dnes sa odporuca laparoskopickd minimélne invazivna adrena-
lektomia. Laparoskopicky je mozné operovat i pacientov s nadorom
vacsim ako 9 cm. Otvorend resekcia sa odporuca pre velké alebo in-
vazivne feochromocytémy, aby sa zabezpecila kompletnost resekcie
a prevencia ruptdry nddoru. Manazment FEO je multidisciplindrny, a mal
by sa uskutocnit v centrach, kde méa kazdy ¢len timu dostatoc¢né skuse-
nosti. Mimoriadne délezité je pritomnost skiseného anestézioldga.

V zahrani¢nej literatdre sa uvadza potencidlne nova suvislost
Lynchovho syndrému s FEO spdsobend mutdciou (patogénnym va-
riantom) MSH6 génu (12,13). V nasej kazuistike sa FEO vyskytol u pa-
cienta s patogénnym variantom MLH1 génu. Imunohistochemické
vysetrenie MMR proteinov sme realizovali aj z tumorového tkaniva
feochromocytému, vysledkom vsak na rozdiel od naddorového tkani-
va z tumoru rekta bola intaktnd nukledrna expresia vsetkych Styroch
MMR proteinov (MLH1, MSH2, MSH6 aj PMS2). Uvedenym vysetrenim
sa nam nepodarilo potvrdit suvislost feochromocytému a Lynchovho
syndrému u nasho pacienta, mézeme zatial iba konstatovat koinci-
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denciu ochoreni. V pripade novych poznatkov ohladom kauzalnej
suvislosti Lynchovho syndrému a FEO by bolo prospesné dispenzari-
zaciu Lynchovho syndromu doplnit o skrining na zachytenie véasnych
stadif FEO s moZnostou ich liecby a v pripade simultdanneho vyskytu,
upravit poradie operac¢nych zékrokov. Zvyseny zachyt pripadov FEO
u pacientov s Lynchovym syndromom oproti beznej populdcii viak
moZe byt sposobeny i zvysenym vyuzivanim zobrazovacich vysetrenf
za Ucelom skriningu nosi¢ov HNPCC (10, 11).

Zaver
Feochromocytdom sa moze prejavovat réznymi klinickymi priznakmi
v doésledku nepretrzitého alebo paroxyzmélneho uvolfiovania katecho-
laminov. V niektorych pripadoch sa mézu vyskytnut zavazné kardiovas-
kuldrne komplikécie, ako st hypertenzna kriza, srdcovy infarkt, srdcové
zlyhanie ale aj $okovy stav. Pretoze mnoho z tychto komplikacii méze
byt Zivot ohrozujucich, jedinou prevenciou je v€asna diagnostika FEO
ajeho spravna liecha. Kazuistika poukazuje na dolezitost hormonalne-
ho presetrenia kazdého incidentalému nadoblicky i u onkologickych
pacientov. Lynchov syndrém je naj¢astejsim zo syndrémov s dedic-
nou predispoziciou ku kolorektdlnemu karcinému. Kazdy pacient s LS
vyzaduje genetickd konzultaciu, genetické testovanie MMR génov,
Specidlnu zdravotnu starostlivost zameranu na skoré rozpoznanie s LS
asociovanych malignit a celozivotnu dispenzarizaciu.

V zahranicnej literature pribudaju kazuistiky vzajomného vyskytu
LS a feochromocytdmu (12, 13), podobne aj LS a adrenokortikdlneho
karcinomu (14, 15). Nakolko molekuldrna medicina i genetika idu
dopredu milovymi krokmi, v budicnosti sa mozno odhalia spojitosti
medzi nimi.
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