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HLAVNÍ TÉMA
Tinnitus – úvodní příznak synchronního výskytu paragangliomu a renálního karcinomu u germinální mutace SDHB genu (PGL4 syndrom)

Zcela zásadní je korelace genotypu a fe-

notypu, určuje lokalizaci PPGL, schopnost 

produkovat hormony, klinické příznaky, riziko 

malignizace a celkovou prognózu (Obr. 4). 

Z toho důvodu by měli být všichni dětští pa-

cienti s PGL molekulárně geneticky vyšetře-

ni. Konkrétně při podezření na hereditární 

paragangliom by měl panel obsahovat geny 

FH, NF1, RET, SDHB, SDHD, VHL, MEN1, SDHA, 

SDHAF2, SDHC, TMEM127 a MAX (11, 12).

Nositelé mutace v genu SDHB mají kromě 

PGL zvýšené riziko rozvoje gastrointestinál-

ních stromálních nádorů, papilárního karci-

nomu štítné žlázy, neuroblastomu nebo právě 

renálního karcinomu.

Diagnostika
Klinická manifestace hereditárního PGL 

je velice variabilní, závisí od primární lokali-

zace a typu paraganglií, ze kterých vyrůstá. 

Většina z  nich, včetně feochromocytomu, 

vyrůstá z buněk sympatického nervového 

systému a  mají tak schopnost produkce 

katecholaminů, zejména adrenalinu a no-

radrenalinu. To vede k hypertenzi (trvalé či 

paroxyzmální), která je příčinou iniciálních 

klinických příznaků – bolestí hlavy, závratí, 

tachykardie, palpitací, poruchy vidění nebo 

právě tinnitu. PGL vyrůstající z buněk para-

sympatického nervového systému se větši-

nou manifestují příznaky lokálními – hmatná 

rezistence, obstrukce dýchacích cest, kašel, 

dysfagické potíže, Hornerův sydnrom (mióza, 

ptóza, enoftalmus) nebo poruchy hlavových 

nervů. Klinické příznaky se zhoršují při zvýše-

ném tonu sympatiku např. při fyzické aktivitě. 

Biologicky je většina PGL benigních, ale všech-

ny mají maligní a metastatický potenciál, riziko 

je závislé na konkrétní genetické mutaci, např. 

mutace v genu SDHB je spojena s vysokým 

maligním potenciálem. 

Incidence hereditárních PGL u  dětí je 

velmi nízká, většina těchto nádorů vzniká 

v 2. a 3. dekádě, z celkového počtu PGL v po-

pulaci je asi 20 % diagnostikováno v dětském 

věku, avšak až 80 % z nich je hereditárních. 

Je tedy potřeba na ně myslet při multifokál-

ních či bilaterálních onemocněních, pozitivní 

rodinné anamnéze, či při současném výskytu 

dalšího odlišného typu nádoru. 

Závěr
Feochromocytom/PGL a nádory asociované 

s mutací SDH komplexu patří u dětí a dospí-

vajících mezi vzácné typy nádorů. Genetické 

vyšetření je nutné u všech pacientů s tímto 

typem onemocnění bez ohledu na rodinnou 

anamnézu, a to nejen z pohledu diagnostického, 

ale i terapeutického a prognostického. Všichni 

pacienti s potvrzenou mutací (tzv. syndromoví 

pacienti) vyžadují celoživotní sledování (13).
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Obr. 3.  SDH asociované genetické syndromy u feochromocytomu a PPG , zdroj: Gill AJ (11)
Název  
syndromu

Gen Dědičnost
Maternální 
imprinting

Frekvence Penetrace
Převažující 
pohlaví

Typy nádorů a lokalizace

PGL1 SDHD AD Ano Častý Vysoká Rovnoměrně PGL hlavy a krku, břišní PGL, PHEO, SDH def. GIST

PGL2 SDHAF2 AD Ano Velmi vzácný N/A Rovnoměrně PGL hlavy a krku

PGL3 SDHC AD Ne Vzácný Nízká Rovnoměrně PGL hlavy a krku, SDH def. RCC

PGL4 SDHB AD Ne Běžný Vysoká Rovnoměrně PGL hlavy a krku, břišní PGL, SDH def. RCC

PGL5 SDHA AD Ne Vzácný Velmi nízká Rovnoměrně SDH def. GIST

AD – autozomálně dědičné, N/A – neznámé, PGL – paragangliom, PHEO – feochromocytom, GIST – gastrointestinální tumor, RCC – renální karcinom, def. – deficientní

Obr. 4.  Molekulární podskupiny PGL, zdroj: Crona et al. (6)


