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SOUHRN

Hereditarni nddorové syndromy s moznou manifestaci v oblasti zenského vnitiniho genitalu predstavuji heterogenni skupinu onemocnéni. Mezi dva nejcastéjsi
syndromy patfii syndrom hereditarniho karcinomu prsu a ovarii a Lynchdv syndrom. Méné ¢asté syndromy zahrnuji syndrom predispozice k malignim rabdoid-
nim nadortm, Cowdentv syndrom, komplex tuberdzni sklerézy, DICER1 syndrom, syndrom névoidniho bazoceluladrniho karcinomu, Peutz-Jeghersiv syndrom,
von Hippelova-Lindauova choroba a syndrom hereditarni leiomyomatoézy a renédlniho karcinomu. Cilem nésledujiciho sdéleni je podat piehled problematiky
hereditarnich nadorovych syndrom s manifestaci v oblasti Zenského genitalu se zamérenim na jejich prehled, charakteristiky nddord, které se v souvislosti
s jednotlivymi syndromy vyskytuji, postup pfi vysetiovani profylakticky odstranénych tkani a organti a problematiku screeningu Lynchova syndromu.
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Gynecological lesions in hereditary cancer predisposition syndromes

SUMMARY

Hereditary tumor syndromes with a possible manifestation in the female internal genital tract represent a heterogeneous group of diseases. The two most
common entities are the hereditary breast and ovarian cancer syndrome, and the Lynch syndrome. The less common syndromes include the rhabdoid tumor
predisposition syndrome, Cowden syndrome, tuberous sclerosis complex, DICERT syndrome, nevoid basal cell carcinoma syndrome, Peutz-Jeghers syndrome,
von Hippel-Lindau disease, and hereditary leiomyomatosis and renal cell cancer syndrome. The goal of this manuscript is to provide a comprehensive overview
of those hereditary tumor syndromes which can manifest in the area of the female genital system, with an emphasis on their summary, the characteristics of the
tumors which can develop in association with these syndromes, and the approach to the processing of prophylactically removed tissues and organs. The issue
of Lynch syndrome screening is also discussed.
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Hereditarni nddorové syndromy jsou odpovédné za vznik
5-10 % v3ech malignich nadord (1-3). V onkogynekologii je
nejvyznamnéjsi syndrom hereditarniho karcinomu prsu a ova-
rii (HBOC - ,hereditary breast and ovarian cancer”) a Lynchiv
syndrom (LS) (4-6). Souvislost high grade serézniho karcinomu
s HBOC a nékterych typl karcinomu endometria a ovaria s LS je
dobfie znama a ma piimy dopad na stavajici diagnostické a lé-
cebné postupy. Vétsina dalsich nadorovych syndrom( ma vsak
v populaci velmi nizkou prevalenci a vlastni nddorova onemoc-
néni souvisejici s témito syndromy jsou tedy celkové vzacna, coz
muze mit pfimy dopad na jejich diagnostiku (7). Problémem
je také fakt, ze nadory obvykle nemaji specifickou morfologii.
| kdyz nékteré dalsi klinické rysy (napf. vék pacientky v dobé
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diagnozy, vyskyt vice suspektnich ¢i diagnostickych znakd syn-
dromu, rodinnd anamnéza) mohou byt sugestivni ze souvislos-
ti s pfislusnym hereditdrnim syndromem, viechny nadory se
mohou vyskytovat i sporadicky. Pro nékteré nadory vsak plati,
Ze pravdépodobnost spojitosti s nékterym hereditarnim syn-
dromem je pomérné vysokd. V nasledujicim textu je probran
prehled hlavnich hereditdrnich syndromi a s nimi souviseji-
cich nador(l s manifestaci v oblasti Zenského genitalu (tabulka
1). Diskutovana je také problematika pfipadného screeningu
a doporuceni pro zpuUsob vysetieni profylakticky odstranénych
organ(l. Podrobnosti tykajici se diferencialni diagnostiky jednot-
livych nadord na Urovni bioptické diagnostiky jsou nad rdmec
tohoto textu a jsou detailné diskutovany jinde, véetné dostup-
nych monografii.

SYNDROM HEREDITARNIHO KARCINOMU PRSU A OVARIA
(HBOC)

Syndrom hereditarniho karcinomu prsu a ovaria (HBOGC;
OMIM PS604370 x OMIM #604370, #612555) je charakterizovan
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