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SOUHRN

Karcinomy $titné zlazy jsou nejcastéjsi malignitou endokrinniho systému a jejich incidence stale vzrista. Vétsina nadord stitné zlazy se vyskytuje sporadicky,
nicméné nékteré se dédi v rodinach. Podle bunék plivodu miizeme karcinomy rozdélit na dvé skupiny. Do prvni skupiny patii meduldrni karcinom stitné zlazy
vychazejici z parafolikularnich C-bunék. 20 - 25 % medularnich karcinomu stitné zlazy je dédi¢nych v ramci syndromd mnohocetné endokrinni neoplazie typu
2. Genetickou pricinou jsou aktivujici zarode¢né mutace v RET proto-onkogenu, které se dédi autozomélné dominantné. V soucasné dobé je jiz zavedeno
rutinni genetické testovani a presymptomaticka lécba v podobé profylaktické totalni tyreoidektomie, kterd je nacasovana na zakladé genotypové-fenotypové
korelace. Druhou skupinou karcinom jsou karcinomy pochazejici z folikuldrnich bunék stitné zlazy, které se dale déli na diferencované (papildrni a folikular-
ni) a nediferencované (anaplasticky a nizce diferencovany). | zde je 5-15 % karcinomu dédicnych, a to bud'v rdmci rGznych dédi¢nych syndromd (Gardnerdy,
Cowdenty, Wernertv, Carneyho komplex), nebo jen jako samostatny familiarni papilarni karcinom stitné zlazy. Ackoliv u dédicnych rakovinnych syndromd je
genetickd podstata jiz vétsinou znama (APC, PTEN, PRKARTa a WRN geny), pficina nesyndromického familidrniho papildrniho karcinomu stitné zlazy se zatim
zkoumd, nicméné jiz bylo objeveno nékolik slibnych genetickych lokusu.
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Hereditary thyroid carcinoma and its molecular diagnostics

SUMMARY

Thyroid carcinoma is the most common malignancy of the endocrine system and its incidence is still growing. The majority of thyroid tumors occur in sporadic
form, however, some are inherited in families. The carcinomas can be divided into two groups according to the types of thyroid cells. Medullary thyroid carci-
noma is derived from parafollicular C-cells. 20 - 25% of medullary thyroid carcinomas are inherited in multiple endocrine neoplasia type 2 syndromes. Genetic
causes are activated by germ-line mutations in the RET proto-oncogene, which are transmitted autosomal, dominantly. At present the routine genetic scree-
ning and presymptomatic treatment (i.e. prophylactic total thyreoidectomy) on the basis of genotype-phenotype correlation has already been developed. The
second group consists of carcinomas derived from follicular cells of thyroid that can be divided into differentiated (papillary and follicular) and nondifferen-
tiated (anaplastic and poorly differentiated) ones. Also in this group 5-15% of carcinomas are cases of different familial syndromes (Gardner, Cowden, Werner
syndromes and Carney complex) or only simple familial papillary thyroid carcinoma. Although the genetic basis of inherited cancer syndromes are mostly
known (APC, PTEN, PRKAR1a and WRN genes), the cause of nonsyndromic familial papillary thyroid carcinoma is still under investigation, several predisposition
genetic loci are recognized.
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Karcinomy Stitné zlazy, ackoliv pfedstavuji jen 1,5 % viech
malignit, jsou nejcastéjsi endokrinni malignitou (az 95 % en-
dokrinnich malignit). Postihuji 3krat ¢astéji Zzeny nez muze a je-
jich incidence ne ze zcela objasnénych pficin neustéle vyrazné
stoupd. Karcinomy stitné zlazy rozdélujeme podle pivodu bu-
nék, ze kterych jsou odvozeny, na meduldrni karcinomy $titné
Zldzy (MTC) vychazejici z parafolikularnich C-bunék a na karci-
nomy odvozené od folikularnich bunék, tedy tzv. nemedularni
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karcinomy stitné zlazy. Sem patii nej¢astéjsi diferencované kar-
cinomy - papilarni karcinom (PTC) a folikularni karcinom stitné
zlazy (FTC) (schéma 1). Vétsina diferencovanych karcinomd ma
pomérné dobrou prognézu, na rozdil od nediferencovaného
anaplastického karcinomu $titné zlazy (ATC), ktery je ale velmi
vzacny (1).

Karcinomy $titné zZlazy se vétsinou vyskytuji sporadicky, vzac-
né jako familidrni onemocnéni. Familiarni formy medularniho
karcinomu stitné zlazy (FMTC) predstavuiji asi 20 - 25 % pfipadt
MTC. Familidrni medularni karcinom je obvykle soucasti mno-
hocetné endokrinni neoplazie typu 2 (MEN2A, MEN2B), nebo se
v rodindch vyskytuje samostatné jako prosty FMTC. Familidrni
formy nemedularnich karcinom{ stitné zlazy (FNMTC) predsta-
vuji 5 - 15 % téchto karcinomi odvozenych z folikularnich bu-
nék. Je to velmi heterogenni skupina dédi¢nych onemocnéni
zahrnujici jak tumory asociované s rlznymi syndromy, tak tu-
mory nesyndromické. Ackoliv geneticka podstata familiarnich
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