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KOLOREKTALNI KARCINOM V ORDINACI PRAKTICKEHO LEKARE
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Graf 2. Primérnd cekaci doba na navazujici TOKS-pozitivni koloskopii po screeningovém TOKS s pozitivnim vysledkem v case
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analytickou fazi (vysvétleni vyznamu testu
pacientovi, jeho motivace) i postanalytickou
fazi (interpretace vysledku a zajisténi dalsi-
ho postupu). Vysledky TOKS se déle vykazuji
pomoci signélnich kddl - negativni vysledek
(kéd 15120) a pozitivni vysledek (kod 15121).
Diky komplexnimu zapojeni do screeningu
maji prakticti |ékafi pfimy vliv na véasny za-
chyt prekanceréznich ézi i ¢asnych stadii CRC,
a tedyi na snizeni nemocnosti a Umrtnosti na
kolorektdlni karcinom v populaci.

Familiarni riziko
kolorektalniho karcinomu
Familiarni kolorektalni karcinom je defi-
novan pfitomnosti kolorektalniho karcinomu
(CRC) alespon u dvou pfibuznych 1. stupné
jakéhokoliv véku nebo pFitomnosti kolorek-
talniho karcinomu alespon u jednoho piibuz-
ného 1. stupné diagnostikovaného pfed 50.
rokem zivota (36). Tato forma se vyskytuje asi
u 20-30% pacientl s diagnézou kolorektal-
niho karcinomu a je typicka pozitivni rodin-
nou anamnézou onemocnéni, aniz by byla
splnéna kritéria nékterého z hereditarnich
syndromu. V téchto pfipadech se uvazuje
o vlivu interakce genetického pozadi a pro-
stiedi, pravdépodobné kvdli nizce penetruji-
cim polymorfismim nebo dalsim genlim. Tito
jedinci jsou zafazeni do skupiny s vysokym
rizikem kolorektalniho karcinomu. Toto riziko
je 2-3krat vyssi ve srovnani's vseobecnou po-
pulaci, a to v zavislosti na poctu postizenych
¢lentl rodiny a jejich véku v dobé diagnoézy
karcinomu. Celozivotni riziko kolorektalniho
karcinomu ve véeobecné populaci ¢ini pribliz-
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né 3-4 % (37), ale u jedincl s pozitivni rodin-
nou anamnézou toto riziko nardsta. Relativni
riziko vzniku kolorektalniho karcinomu je 3x
vyssi u jedinct, ktefi méli alespor jednoho
pfibuzného 1. stupné s kolorektalnim karcino-
mem diagnostikovanym pred 50. rokem Zivota
a 2x vyssi u jedinc(, ktefi maji dva nebo vice
pfibuznych 1. stupné s kolorektalnim karci-
nomem v jakémkoliv véku (38). Koloskopicka
dispenzarizace u téchto jedincli by méla byt
zahdjena ve véku 40 let a déle pokracovat v in-
tervalu 5 let v piipadé negativniho nalezu pfi
indexové koloskopii a spInéni kritérii kvality
(36). Naproti tomu u jedinc(, ktefi méli jedno-
ho pfibuzného 1.stupné s kolorektalnim karci-
nomem diagnostikovanym po 50. roku zZivota,
bylo relativni riziko vzniku tohoto karcinomu
nizi, nez se dfive uvadélo, a nebylo statistic-
ky vyznamné odlisné od rizika u jedincd bez
rodinné anamnézy kolorektalniho karcinomu
(38). Taktéz jedinci, ktefi maji jednoho nebo
vice pfibuznych 2. stupné s kolorektalnim kar-
cinomem, maji riziko podobné jako vieobec-
na populace a méli by byt vysetfovéni podle
doporuceni pro osoby s pramérnym rizikem.

Nicméné jedinec, ktery ma 2 a vice pribuz-
nych 2. stupné s kolorektalnim karcinomem,
pficemz u minimalné jednoho byl diagnosti-
kovan kolorektélni karcinom ve véku mladsim
nez 50 let, je indikovan ke genetickému vyset-
feni. Stejné tak u jedince, ktery ma ptibuzného
1. stupné s kolorektalnim karcinomem dia-
gnostikovanym pfed 50. rokem Zivota, nebo
ma dva nebo vice piibuznych 1. stupné s ko-
lorektalnim karcinomem v jakémkoliv véku, by

mélo byt zvdzeno genetické vysetfeni. Nalez

vice nez 10 adenom pii indexové koloskopii
je také indikaci ke genetickému vysetfeni (36).

Hereditarni syndromy
kolorektalniho karcinomu

Priblizné 2 % az 5 % vsech karcinomd tlu-
stého streva vznika na podkladé dobre defi-
novanych dédi¢nych syndromd (39). Mezi nej-
Castéjsi syndromy radime LynchGv syndrom,
familidrni adenomatézni polypéza (FAP), ate-
nuovana FAP (AFAP), polypdza asociovana
s mutaci v genu MUTYH a Peutz-JeghersQv
syndrom. Vsechny tyto stavy jsou spojeny
s vysokym rizikem vzniku kolorektalniho kar-
cinomu. Hereditarni nepolypézni kolorektal-
ni karcinom (Lynchdv syndrom) je dédi¢né
onemocnéni zplisobené zarode¢nymi muta-
cemi v nékterém z gent zajistujicich opravy
chyb DNA (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2), které
vyznamné zvysuje celozivotni riziko vzniku
CRC a dalsich malignit (40). Pro tento syndrom
je typicky vznik karcinomu v pravém tra¢niku
bez patrnych polypt. V soucasnosti se odha-
duje, Ze pfiblizné 1z 279 jedincl v bézné po-
pulaci je nositelem Lynchova syndromu, coz
jej fadi mezi ¢astéjsi genetické predispozice
k nddorovym onemocnénim (41). Syndrom je
autozomalné dominantné dédi¢ny. Postihuje
muze i zeny a nevynechdva generace. Mutace
narusuje schopnost bunék opravovat chyby
vzniklé pfi replikaci DNA, coz vede k akumu-
laci mutaci a zvy$enému riziku vzniku malignit
v mladsim véku. Nositelé Lynchova syndromu
maji vyznamné zvysené celozivotniriziko (42):
B kolorektélniho karcinomu: 40-80 % (muzi
az 80 %, zeny 40-60 %),
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