Stievni polypozy

Stievni polypdzy je souhrnné oznaceni pro skupinu v drtivé vét§iné geneticky podminénych vrozenych
onemocnéni, které se projevuji vyskytem polypt ve stfevé (typicky v tlustém). Polypy mohou byt nddorové i
nenddorové, mohou a nemusi byt spojené se zvySenym rizikem vzniku kolorektdlniho karcinomu.

Familidrni adenomatézni polypdza

Tato autozomaln€ dominantné dédi¢na choroba s prevalenci cca 1:10,000 se projevuje vyskytem desitek, stovek
az tisicovek adenomovych polypu v tlustém stievé. Kromé toho byvaji pfitomny i polypy dvanactniku, Zaludku
a tenkého stfeva, a Cetné projevy mimo travici trakt. Riziko kolorektdlniho karcinomu je vyrazné zvyseno, bez
1é¢by je jeho vznik prakticky nevyhnutelny. Detaily najdete v pfisluSném textu.

MUTYH-asociovana polypéza

Tento polyp6zni syndrom je autozomalné€ recesivné dédi¢ny s poruchou MUTYH genu, ktery je zodpovédny za
opravy oxida¢niho poskozeni DNA. Klinicky je syndrom jen obtiZzn€ odliSitelny od FAP a jeho atenuované
formy. MUTYH-polyp6za tvoii asi 10% piipadi FAP, u nichZ nebyla zjisténa zadna z mutaci APC. V tlustém
stieve se vyskytuji adenomové polypy, mozny pocet se odhaduje od 3 do 500.

Postizeny musi byt obé alely MUTYH-genu, nasleduje klasickd sekvence mutaci (APC, K-RAS apod.)
s rozvojem kolorektdlniho karcinomu, jehoZ riziko je zvySené.

Nutnosti jsou pravidelné kolonoskopie, prvni ve 25-30 letech a dalsi v intervalu 4 1-3 roky, pfi nemoZnosti feSit
situaci endoskopicky je nutno provést chirurgickou kolektomii. Dédle by mély byt provddény duodenoskopie,
prvni v 30-35 letech a dalsi dle nélezu.

Peutz-Jeghersuv syndrom

Je to autozomdlné dominantné dédi¢ny syndrom, ktery je typicky vyskytem hamartomovych polypu v travicim
traktu. NejCastéji je postizené tlusté stfevo, polypy se nicméné mohou vyskytovat i v tenkém stievé, Zaludku a
rektu. Klinické projevy syndromu souvisi zejména s komplikacemi rozmérnych polypu jako je obstrukce stieva,
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krvaceni, ischemizace apod. V terénu hamartomovych polpi se mohou objevit adenomy a kolorektdlniho
karcinom, jehoZ riziko je zvySené. Kromé kolorektdlniho karcinomu je zvySené riziko karcinomu prsu, slinivky
bfisni, tenkého stieva, gynekologickych tumorl a plic. Z dalSich piiznakd jsou popisovany tmavé pigmentace
kiZe a sliznic, zejména rtl a jejich okoli.

Podstatou P-J syndromu je mutace tumor supresorového genu STK 11, cozZ vyvolad nerovnovahu mezi apoptézou a
buné¢nou proliferaci.

Soucésti dispenzarizace je kompletni vySetfeni traviciho traktu (gastroskopie, kolonoskopie, dvojbalonova
enteroskopie, nebo endoskopickd kapsle) 4 2-3 roky, endosonografie pankreatu 4 1-2 roky a pravidelné
gynekologické kontroly v¢etné ultrazvuku prst, ¢i mamografie.

Syndrom juvenilni polypézy

Je to autozomdlné dominantné dédi¢ny syndrom zptisobeny mutaci SMAD4 a dalSich gent. V travicim traktu se
objevuji juvenilni polypy, typicky v oblasti kolorekta.

Diagnosticka kritéria:
- alespori 5 juvenilnich polypt kolorekta
- juvenilni polypy v riznych etazich traviciho traktu

- jakykoli pocet juvenilnich polypt + rodinna anamnéza juvenilnich polypt

Polypy mohou byt rizné velikosti, na jejich povrchu byva viditelny bily exsudat. Epitel povrchu polypt byva bez
dysplazii. Pocet je variabilni, u pln€ rozvinutého syndromu jich nalézdme desitky az stovky. Typické pifiznaky
jsou krvéceni z polypu a piiznaky exsudativni enteropatie se ztratami zivin. V polypech pomérné ¢asto vznikaji
okrsky adenomovych zmén a u syndromu je proto zvysené riziko vzniku kolorektdlniho karcinomu.

V pripadé potvrzeni syndromu jsou vhodné kolonoskopie od 15 let véku s frekvenci 4 2 roky a
ezofagogastroskopie od 25 let véku opét 4 2 roky.

Cowdeniiv syndrom
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Je autozomalné dominantné dédi¢nou poruchou s vyskytem ¢etnych hamartomu kiiZe a traviciho traktu. Vyskyt
se odhaduje na 1 : 200,000. Polypy v travicim traktu maji charakter hamartomovych 1€zi, mohou se vyskytovat
prakticky v jakékoli etdzi a predpokldda se, Ze riziko kolorektalniho karcinomu neni vyrazné zvySené. Je
nicméné vyssi riziko karcinomu prsu, d€lohy, ledviny a stitné zlazy.

Neurofibromatoza

Neurofibromatédza I. typu (von Recklinghausenova nemoc) se vyskytuje s frekvenci cca 1 : 3,000. Kromé café-au-
lait skvrna na kaZi a ¢etnych neurofibromu kiiZze se vyskytuji neurofibromatézni polypy traviciho traktu, ¢asto
v tenkém a tlustém stfevé. Klinické obtiZze byvaji dany krvaceni, obstrukci a-nebo intususcepci polypi. Je
zvysené riziko vyskytu GIST tumort.

Cronkhite-Canada syndrom

Je velmi vzicny syndrom, ktery ziejmé neni dédi¢ny, pfi¢ina jeho vzniku je nezndmd. Nebyl pozorovan jasny
rodinny vyskyt. V travicim traktu se mohou vyskytovat stovky polypd, jejich povrch miZe byt kiehky a
zviedovatély. Histologicky jsou podobné juvenilnim polypiim, okolni sliznice vSak byva taktéz zanétlivé
zménénd. Je zvySené riziko adenomovych zmén a nasledny rozvoj kolorektalniho karcinomu. Kromé polypézy
byva piitomnd ztrata vlast a okrsky hyperpigmentace kiize. Choroba se klinicky za¢ne projevovat ztratou chuti,
prijmy a krvacenim do traviciho traktu z vétSich polypt. Prijmy nabyvaji podoby exsudativni enteropatie
s moZnym rozvratem vnitfniho prostfedi a kachektizaci nemocného.

Hyperplasticka polypo6za (Serrated polyposis syndrome)
Serrated polyposis syndrome je novy ndlez pro tuto chorobnou jednotku typickou vyskytem Ccetnych
hyperplastickych polypt a klasickych serrated (pilovitych) 1ézi v tlustém stievé (sesilni pilovité adenomy,

tradi¢ni pilovité adenomy). Pilovité 1éze se ptvodné povazovaly za prakticky neskodné, dnes vSak vime o jejich
malignim potencialu se zvySenym rizikem kolorektdlniho karcinomu — detailnéji si o nich miZete piecist v textu

o jeho kancerogenezi.

Diagnosticka kritéria jsou:
- alespon 5 pilovitych 1ézi proximalné nad sigmatem + alespon 2 velikosti nad 1 cm

- jakékoliv mnozstvi hyperplastickych polypi proximélné nad sigmatem + piibuzny prvniho stupné s potvrzenou
diagnézou hyperplastické polypdzy

- nad 30 hyperplastickych polypt v celém traéniku
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Pravidelné kolonoskopie doporu¢ovany 4 1-3 roky s odstranénim podezielych polypu, rizikové jsou zejména
polypy pravostranného tra¢niku. Pfi nemoZnosti fesit stav endoskopicky zvazit kolektomii.
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