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Kolorektální karcinom je závažné nádorové onemocnění tlustého střeva, kdy se v České republice každoročně diagnostikuje 
téměř 8 000 pacientů. Více jak 50 % z nich je stále diagnostikováno v pokročilém stadiu. Screeningový program má za cíl odhalit 
pacienty v časných stadiích, kteří mají lepší prognózu. Tento program je explicitně určen populaci bez zvýšeného rizika, které je 
však variabilní. Příbuzní pacientů s kolorektálním karcinomem mají vyšší riziko vzniku tohoto nádorového onemocnění, a v rámci 
screeningového programu se jim cíleně nedostává náležité pozornosti. Cílem tohoto přehledu je zhodnotit riziko vzniku kolorek-
tálního karcinomu u příbuzných pacientů s tímto onemocněním a stávající doporučení napříč odbornými společnostmi. 
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The benefit of screening tests in relatives of patients with colorectal cancer

Colorectal cancer is a serious tumour disease of the large intestine, with almost 8,000 patients being diagnosed with the dis-
ease in the Czech Republic every year. More than 50 % of them are diagnosed only in an advanced stage. The goal of screening 
programmes is to identify patients in early stages who have a better prognosis. The programme is explicitly intended for the 
population with no increased risk which is, however, variable. The relatives of patients with colorectal cancer have a higher risk of 
developing this tumour disease and do not receive adequate attention within the screening programme. The aim of this review 
is to evaluate the risk of developing colorectal cancer in the relatives of patients with this disease and the existing guidelines 
across professional societies. 
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Úvod
Kolorektální karcinom (KRK) je celosvětově 

druhým nejčastějším nádorovým onemocněním 

u žen a třetím u mužů a celkově je čtvrtou nej-

častější příčinou úmrtí na malignity vůbec (1, 2). 

Každým rokem je v České republice diagnosti-

kováno téměř 8 000 pacientů s touto chorobou 

a okolo 3 600 nemocných na její následky umírá. 

Výsledkem screeningového programu v České re-

publice je postupný klesající trend mortality KRK (3). 

V patogenezi KRK se významnou měrou 

uplatňují rizikové faktory vyplývající ze životního 

stylu, mezi které patří především kouření cigaret, 

vysoká konzumace červeného masa, živočišných 

tuků, snížená konzumace vlákniny, alkohol a také 

jiné choroby jako například střevní zánětlivá one-

mocnění a diabetes mellitus. Dalším důležitým 

rizikovým faktorem je pozitivní rodinná anam-

néza reflektující genetickou výbavu jedince (4).

Z pohledu molekulární genetiky je kolorektál-

ní karcinom heterogenní onemocnění. U heredi-

tární formy dochází k přenosu mutací z rodičů na 

potomky. Vyskytuje se v populaci přibližně v 5 % 

a patří sem například hereditární nepolypózní 

forma kolorektálního karcinomu (Lynchův syn-

drom), familiární adenomatózní polypóza (FAP), 

její atenuovaná forma (aFAP) a MYH asociovaná 

polypóza. Druhou daleko častější formou KRK je 

forma sporadická vznikající neoplastickou pře-

měnou v důsledku postupné akumulace mutací 

během života a i tato forma bez identifikovatel-

né vrozené genetické odchylky může znamenat 

variabilně zvýšené riziko KRK u příbuzných (4). 

Screening kolorektálního 
karcinomu

Screeningové vyšetření má za cíl diagnosti-

kovat pacienty s KRK v časných či premaligních 

stadiích, která mají lepší prognózu a jednoznač-

ně se vyvozuje, že vede ke snížení morbidity 

a mortality (5–8). 

Screening využívající test na okultní krvácení 

(Haemoccult II) byl předmětem šesti domácích 

pilotních studií probíhajících v sedmdesátých 

a osmdesátých letech. Na ně navázaly dvě stu-
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die prospektivní, Český screeningový program 

(1985−1991) a Pražský projekt (1997−1998), které 

prokázaly účinnou detekci časných stadií KRK a pře-

kvapily vysokou compliance cílové populace. První 

národní oportunní screeningový program v České 

republice, zahájený v lednu 2000, byl založen na 

vyšetření stolice na okultní krvácení s navazujícím 

kolonoskopickým vyšetřením v případě pozitivity. 

Byl garantován Ministerstvem zdravotnictví ČR 

a jednalo se historicky celosvětově o druhý ná-

rodní program po Německu. Od roku 2006 byl 

založen Registr screeningové koloskopie pod 

správou Institutu biostatistiky a analýz Masarykovy 

univerzity v Brně sloužící k monitoraci výsledků 

i kvality. Od ledna 2014 byl změněn oportunní 

screeningový program na populační zahájením 

adresného zvaní cílové skupiny některými po-

jišťovnami (9–11). Program, který prošel během 

let některými změnami, je koordinován pracovní 

skupinou Ministerstva zdravotnictví ČR. 

Díky propagaci a výsledkům dochází k nárůstu 

účasti, takže pokrytí cílové populace bylo v roce 

2014 30,8 % ve srovnání s 26,5 % v roce 2013 (3, 12). 

Program je určený pro občany od 50 let věku 

a výše. Test na okultní krvácení (TOK) se prová-

dí v ročních intervalech a v případě pozitivity 

následuje screeningová kolonoskopie. Od 55 

let věku je TOK prováděn jednou za dva roky, 

nebo je nahrazen primárním screeningovým 

kolonoskopickým vyšetřením. 

Tento program je explicitně určen populaci 

bez zvýšeného rizika, což je samozřejmě relativní 

pojem. Maximální efektivitu screeningu ovšem za-

ručuje model přizpůsobující se individuálnímu rizi-

ku, které je nevyhnutelně variabilní. V rámci tohoto 

konceptu je důležitou otázkou, jaké je riziko vzniku 

KRK u příbuzných pacientů s KRK, kterým se cíleně 

v rámci programu adresného zvaní nedostává. 

Riziko kolorektálního 
karcinomu u příbuzných 
pacientů s kolorektálním 
karcinomem

Celosvětově se touto problematikou zabývá 

řada studií s odlišnou cílovou skupinou i me-

todologií. 

Fernandez a spol. (2003) se zaměřili na spo-

lečný vliv životního prostředí a pozitivní rodinné 

anamnézy. Relativní riziko KRK u jedince bez 

pozitivní rodinné anamnézy a s nepříznivým 

způsobem života (nízký příjem vlákniny, nízký 

příjem vápníku, nízká fyzická aktivita, vzdělání, 

počet jídel denně atd.) bylo 2,27. Pro jedince 

s pozitivní rodinnou anamnézou a příznivým 

životním stylem bylo celkové riziko 3,20. Jedinci 

s pozitivní rodinnou anamnézou a nepříznivým 

životním stylem byli zatíženi rizikem 7,08 (13).

Multicentrická prospektivní studie Mengese 

z roku 2006 měla za cíl zhodnotit výskyt adenomů 

u příbuzných pacientů s KRK v porovnání s kontrol-

ní skupinou. Vyšetřeno bylo celkem 228 pacientů 

ve věku 40−50 let. Výskyt polypů u příbuzných 

pacientů s KRK byl 36,4 % oproti 20,9 % v kontrolní 

skupině (P < 0,001). V rizikové skupině byl rovněž 

vyšší výskyt adenomů (18,9 % vs. 8,2 %, P = 0,001). 

Výskyt pokročilých adenomů (velikost > 10 mm 

a/nebo vilózní komponentou) nebyl v porovnání 

s kontrolní skupinou signifikantně vyšší (14).

Ve studii Armelaa a spol. z roku 2011 bylo 

vyšetřeno celkem 1 252 příbuzných pacientů 

s KRK. Diagnostikovali 33,4 % pacientů s neopla-

zií, z čehož pokročilých adenomů či invazivních 

karcinomů bylo 11,3 %. Nezávislým prediktorem 

výskytu pokročilé neoplazie bylo mužské pohla-

ví a věk nad 56 let (15).
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Ve studii od Gutiérreze a spol. z roku 2011 

bylo koloskopicky vyšetřeno 263 příbuzných pa-

cientů s KRK z celkového počtu 618 oslovených 

(42,5 %). Pokročilá neoplazie byla diagnostiková-

na v 21,3 % případů, z čehož karcinom byl zachy-

cen v 1,9 %, neinvazivní high-grade neoplazie 

v 2,3 % a pokročilý adenom v 17,1 %. Low-grade 

adenomy byly diagnostikovány v 7,6 % případů. 

Nezávislými rizikovými faktory pokročilé neopla-

zie byly mužské pohlaví a sourozenecký vztah 

(P < 0,003, P < 0,001) (16).

Kaminski a spol. v roce 2014 publikovali 

studii, která si vytkla za cíl vytvořit model prav-

děpodobnosti záchytu pokročilé neoplazie. 

Zpracována byla data od celkem 35 918 paci-

entů, kteří podstoupili kolonoskopické vyšetření 

v 73 centrech. U 2 544 byla diagnostikována 

pokročilá neoplazie (7,1 %). Nezávislými riziko-

vými faktory byly: věk, pohlaví, pozitivní rodin-

ná anamnéza a kouření (P < 0,001) a následně 

jim byla přidělena bodová hodnota od 0 do 3. 

Pozitivní rodinná anamnéza (jeden/dva příbuzní 

prvního řádu) znamenala navýšení skóre o 1–2 

body. Podle modelu bylo riziko vzniku neoplazie 

u skóre 0 1,32 %, skóre 1 odpovídalo riziko 4,21 % 

a u skóre 7–8 bylo již riziko 19,12 % (17). 

Retrospektivní studie Samaddera a spol. 

z roku 2015 popisuje riziko vzniku KRK u pří-

buzných pacientů s KRK se zaměřením na věk. 

Bylo vyšetřeno 18 208 pacientů v období 1980 

až 2010. Nejvyšší riziko KRK měli příbuzní paci-

entů, u kterých byl diagnostikován KRK před 

dovršením 40 let (relativní riziko 2,53, CI 95 %, 

1,7–3,79). Zvýšené riziko bylo rovněž pozorováno 

u příbuzných pacientů s diagnostikovaným KRK 

ve věku nad 80 let (relativní riziko 1,76, CI 95 %, 

1,59–1,94). Roli hrál věk pacientů s KRK i příbuz-

ných a příbuzní pacientů s KRK měli vyšší riziko 

nehledě na věk v době diagnózy pacientů (18).

V meta-analýze Butterwortha a spol. z ro-

ku 2006 bylo vyhodnoceno celkem 59 studií, 

z nichž 47 přímo odhadovalo riziko vzniku KRK 

u pacientů s alespoň jedním rodinným posti-

ženým příslušníkem, kteréžto činilo 2,24 oproti 

běžné populaci a v případě více jak dvou posti-

žených rodinných příslušníků vzrostlo na 3,97 

(19). Srovnatelné riziko bylo popsáno v jiné me-

ta-analýze Baglietta a spol. z roku 2006 porov-

návající výsledky 20 studií. Při alespoň jednom 

postiženém rodinném příslušníku činilo riziko 

v porovnání s běžnou populací 2,26 (20).

V souhrnné meta-analýze 27 studií Johnsona 

a spol. z roku 2001 bylo relativní riziko vzniku ná-

doru u příbuzných pacientů s KRK oproti běžné 

populaci 2,25 a u příbuzných pacientů s adeno-

mem (9 studií) 1,99 (21). Podobné relativní riziko 

pro vznik pokročilých adenomů (2,6; adenomy 

> 10 mm a/nebo vilózní komponenta) bylo již po-

psáno v roce 1998 Parientem a spol. z Francie (22). 

Všechna tato data potvrzují skutečnost, že 

nezávislým rizikovým faktorem vzniku KRK i jeho 

prekurzoru adenomu je pozitivní rodinná anam-

néza. Jestliže průměrné celkové populační riziko 

vzniku KRK se pohybuje okolo 5−6 %, přibližně 

15−25 % nemocných udává pozitivní rodinnou 

anamnézu (23) a u příbuzných (jak prvního stup-

ně, tak i druhého stupně) s pozitivní osobní anam-

nézou přítomnosti KRK je asi 2–3krát vyšší relativní 

riziko KRK ve srovnání s ostatními jedinci. Dalšími 

faktory jsou počet postižených příbuzných a je-

jich věk v době diagnózy (19, 24, 25). 

Z těchto údajů vyplývá, že účast příbuzných 

postižených KRK ve screeningovém programu 

je vysoce žádoucí, a že by se tento program měl 

adekvátně upravit. Obecně se má za to, že účast 

příbuzných s pozitivní rodinnou anamnézou je 

nedostatečná. Dle řady studií je vyšetřeno pouze 

30−64 % příbuzných, v některých případech je 

účast i méně než 30 % (16, 26–29). Doporučené 

postupy různých odborných společností ke scree-

ningu příbuzných jsou různorodé (tabulka 1).

Screening u příbuzných 
pacientů s kolorektálním 
karcinomem

Česká gastroenterologická 
společnost (ČGS)

Guidelines ČGS pro screening kolorektální-

ho karcinomu, diagnostiku a léčbu z roku 2013 

doporučuje u pacientů s pozitivní rodinnou 

anamnézou (rodiče, sourozenci, děti) provádě-

ní TOK od 40 let věku, a to jednoročně. Zvláštní 

pozornost by měla být věnována skupině pa-

cientů, kdy jejich příbuzní prvního stupně měli 

buď diagnostikovaný KRK před dovršením 55 

let, nebo jim byl diagnostikovaný adenomový 

polyp před dovršením 60 let (30). 

European Guidelines for 
quality assurance in CRC 
screening and diagnosis

Doporučení Evropské unie stran screeningu 

KRK u pacientů s pozitivní rodinnou anamnézou 

se neliší od doporučení pro screening u běžné 

populace. Guidelines Evropské unie považují 

riziko vzniku KRK u této skupiny za variabilní 

a nepřesahující geografické rozdíly výskytu, 

a tudíž modifikace specificky zaměřená na tuto 

populaci neexistuje (31).

American Gastroenterological 
Association (AGA)

AGA vydala v roce 2008 doporučení, kde 

pacientům s příbuzným prvního stupně s dia-

gnostikovaným KRK či pokročilým adenomem 

před dovršením 60 let věku nebo dvěma a více 

příbuznými prvního stupně jakéhokoliv věku 

se doporučuje kolonoskopické vyšetření kaž-

dých 5 let počínaje od 40 let či o 10 let dříve 

Tab. 1.  Doporučení pro screening u příbuzných pacientů s KRK
Riziková skupina Věk počátku SC Interval

ČGS U pacientů s pozitivní rodinnou 
anamnézou

TOK od 40 let věku á 1 rok TOK

AGA 1 FDR s KRK či pokročilým adenomem 
< 60 let, či 2 a více FDG jakéhokoliv věku

Od 40 let věku, nebo o deset let 
dříve nežli nejmladší FDR s KRK 
či adenomem

Kolonoskopie á 5 let

1 FDR s KRK či pokročilým adenomem 
≥ 60 let, nebo 2 SDR s KRK

Od věku 40 let Intervaly kontrol jako 
u běžné populace

ACG 1 FDR s KRK či adenomem ve věku ≥ 
60 let

Od věku 50 let Kolonoskopie á 10 let

1 FDR s KRK či adenomem ve 
věku ≤ 60 let, nebo 2 FDG s KRK či 
adenomem

Od 40 let věku, nebo o deset let 
dříve nežli nejmladší FDR s KRK 
či adenomem

Kolonoskopie á 5 let

MSTF 1 FDR s KRK či adenomem ve věku ≥ 
60 let

Od věku 40 let Intervaly kontrol jako 
u běžné populace

1 FDR s KRK či adenomem ve 
věku < 60 let, nebo 2 FDG s KRK či 
adenomem

Od 40 let věku, deset let dříve 
nežli nejmladší FDR s KRK či 
adenomem

Kolonoskopie á 5 let

FDR – příbuzný prvního řádu; SDR – příbuzný druhého řádu; TOK – test na okultní krvácení; KRK – kolorektální kar-
cinom; SC – screening; ČGS – Česká gastroenterologická společnost; AGA – American Gastroenterological Asso-
ciation; ACG – American College of Gastroenterology; MSTF – U.S. Multi-Society Task Force of Colorectal Cancer
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nežli nejmladší postižený příbuzný. V případě 

příbuzného prvního stupně s KRK či pokročilým 

adenomem diagnostikovaným ve věku nad 60 

let nebo u dvou příbuzných druhého stupně 

doporučují screening od 40 let (32).

American College of 
Gastroenterology (ACG)

Guidelines ACG z roku 2008 doporučují u je-

dinců s jedním příbuzným prvního stupně s KRK 

či pokročilým adenomem diagnostikovaným ve 

věku nad 60 let koloskopické vyšetření každých 

10 let počínaje věku 50 let. Pacienti s jedním 

příbuzným prvního stupně s KRK či pokročilým 

adenomem diagnostikovaným ve věku nižším 

nežli 60 let či dvěma příbuznými prvního řádu 

s KRK nebo pokročilým adenomem bez ohledu 

na věk, doporučují koloskopické vyšetření kaž-

dých 5 let od věku 40 let či o 10 let dříve nežli 

nejmladší postižený příbuzný (33). 

U.S. Multi-Society Task Force of 
Colorectal Cancer (MSTF)

Guidelines MSTF z roku 2017 navrhují u je-

dinců s jedním příbuzným prvního stupně s KRK 

či pokročilým adenomem diagnostikovaným 

před 60. rokem věku nebo s dvěma příbuznými 

prvního stupně s KRK či pokročilým adenomem 

podstoupit koloskopické vyšetření každých 5 let 

o 10 let dříve, nežli byl nejmladší příbuzný v době 

diagnózy KRK či od věku 40 let. V případě jednoho 

příbuzného prvního stupně s KRK či pokročilým 

adenomem diagnostikovaným ve věku nad 60 let 

navrhují screening od 40 let věku (34). 

Závěr
Přestože doposud neexistují jednoznačné 

údaje o účinnosti screeningového programu 

u příbuzných pacientů s KRK ve smyslu vlivu 

na incidenci a mortalitu, je vyšší riziko vzniku 

tohoto onemocnění u zmíněné skupiny zřejmé. 

Toto riziko nejspíše opodstatňuje úpravu 

současného programu ve smyslu časného 

začátku či kratšího intervalu u této skupiny 

pacientů, což reflektuje většina doporučení 

odborných společností. Zajímavé je řešení pol-

ských odborníků, podle kterého by bylo možné 

jednotlivé adepty screeningu klasifikovat podle 

individuálního rizikového profilu. Je zřejmé, že 

jedním z budoucích úkolů bude zajistit i větší 

účast ve screeningu více ohrožených skupin 

obyvatel.
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