) HLAVNI TEMA
TINNITUS — UVODNI PRIZNAK SYNCHRONNIHO VYSKYTU PARAGANGLIOMU A RENALNIHO KARCINOMU U GERMINALNI MUTACE SDHB GENU (PGL4 SYNDROM)

Obr. 3. SDH asociované genetické syndromy u feochromocytomu a PPG, zdroj: Gill AJ (11)

:‘;:g:’omu Gen Dédic¢nost ::f;fl::;:;' Frekvence Penetrace ;%::,’“'c' Typy nadort a lokalizace

PGL1 SDHD AD Ano Casty Viysokd Rovnomeérné PGL hlavy a krku, brisnf PGL, PHEO, SDH def. GIST
PGL2 SDHAF2 AD Ano Velmivzacny | N/A Rovnomérné | PGL hlavy a krku

PGL3 SDHC AD Ne Vzacny Nizka Rovnomeérné | PGL hlavy a krku, SDH def. RCC

PGL4 SDHB AD Ne Bézny Viysokd Rovnomeérné PGL hlavy a krku, bfisni PGL, SDH def. RCC

PGL5 SDHA AD Ne Vzécny Velmi nizka Rovnomeérné SDH def. GIST

AD - autozomdiné dédicné, N/A — nezndmé, PGL — paragangliom, PHEO - feochromocytom, GIST - gastrointestindlIni tumor, RCC - rendlIni karcinom, def. — deficientn{

Zcela zésadni je korelace genotypu a fe-
notypu, urcuje lokalizaci PPGL, schopnost
produkovat hormony, klinické pfiznaky, riziko
malignizace a celkovou prognézu (Obr. 4).
Z toho dtvodu by méli byt vsichni détsti pa-
cienti s PGL molekuldrné geneticky vysetie-
ni. Konkrétné pii podezieni na hereditarni
paragangliom by mél panel obsahovat geny
FH, NF1, RET, SDHB, SDHD, VHL, MEN1, SDHA,
SDHAF2, SDHC, TMEM127 a MAX (11, 12).

Nositelé mutace v genu SDHB maji kromé
PGL zvysené riziko rozvoje gastrointestinal-
nich stromalnich nadord, papilarniho karci-
nomu stitné zIazy, neuroblastomu nebo pravé

renalniho karcinomu.

Diagnostika

Klinicka manifestace hereditarniho PGL
je velice variabilni, zavisi od primarni lokali-
zace a typu paraganglii, ze kterych vyr(sta.
Vétsina z nich, vcetné feochromocytomu,
vyrasta z bunék sympatického nervového
systému a maji tak schopnost produkce
katecholamin(, zejména adrenalinu a no-
radrenalinu. To vede k hypertenzi (trvalé ¢i
paroxyzmalni), kterd je pfic¢inou inicialnich
klinickych pfiznakd - bolesti hlavy, zavrati,
tachykardie, palpitaci, poruchy vidéni nebo
pravé tinnitu. PGL vyrlstajici z bunék para-
sympatického nervového systému se vétsi-
nou manifestuji pfiznaky lokalnimi - hmatna
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Obr. 4. Molekuldrni podskupiny PGL, zdroj: Crona et al. (6)
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