Hereditarni pankreatitida

Hereditarni pankreatitida je v dospé€losti vzacnéjsi formou chronické pankreatitidy. V détstvi jde ovSem
spolu s cystickou fibr6zou o nejcastéjsi etiologii chronického zanétu slinivky bfisni.

Priciny

Onemocnéni je zptisobeno mutaci genu pro kationicky trypsinogen (PRSS1), ktery je lokalizovéan na 7.
chromozomu. Onemocnéni ma familiarni autozomalné dominantni (AD) vyskyt. Mutace genu zptisobuje
zvySenou autoaktivaci trypsinogenu, coZ vede k chronickému zanétu zZlazy.

Projevy

Onemocnéni se projevuje chronickym zanétem slinivky bfiSni s opakovanymi atakami akutni
pankreatitidy. Prvni projevy se mohou objevit od kojeneckého véku po 6. rok Zivota. Projevy i
komplikace odpovidaji chronické pankreatitidé, u nemocnych je vyrazné zvySené riziko vzniku
karcinomu pankreatu (50-60x oproti béZzné populaci!) v dobé 40 +/- 10 let od prvnich projevi. Celkové
kumulované riziko vzniku této malignity béhem Zivota je u nemocnych cca 40%. Riziko malignity je déle
vyznamné zvySeno koufenim a chronickym alkoholizmem.

Pozn: Existuje i autozomélné recesivni forma hereditarni pankreatitidy, kterd spo¢ivd v mutaci SPINK1
genu. Neni vSak jisté, zda tato mutace mé vztah vyS§imu riziku karcinomu pankreatu.

Diagnostika

Pro onemocnéni je typicky rodinny vyskyt chronické pankreatitidy, diagnézu lze provést genetickym
vySetfenim. Déti by mély byt dispenzarizované 2x rocné a dospéli pacienti by méli byt pravidelné
dispenzarizovéni 1x ro¢né (IKEM).
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