MEN syndrom

MEN = Syndrom mnohocetné endokrinni neoplazie - patfi sem tfi syndromy, jejichz hlavni soucasti tvori
nadory endokrinnich Zlaz.

Syndrom MEN 1 (Wermeruv syndrom)

Definice a epidemiologie

Autozomalné dominantné dédi¢ny syndrom s prevalenci 2-20 pripadd na 100 000 obyvatel vyznacujici se
predevsim primarni hyperparathyredzou, tumory endokrinni ¢asti pankreatu a tumory hypofyzy.

Etiopatogeneze

Defekty (delece, mutace) genu pro protein menin. Tento gen je tumor supresorovym genem. Je lokalizovan na 11.
chromozomu.

Klinicky obraz
1. Primarni hyperparathyreéza - v ramci syndromu se vyskytuje s pravdépodobnosti 95-100 % a byva také
prvni manifestaci.
2. Tumory endokrinniho pankreatu - mohou byt afunkéni nebo hormonalné aktivni - nej¢astéji gastrinom
(60 %) nebo inzulinom (20 %).
3. Tumory hypofyzy - témér vzdy adenomy. Mohou byt afunkcni, v pripadé aktivity se témér vzdy jedna o
prolaktinom.

Soucasti MEN 1 mohou byt: adenomy nadledvin, karcinoid, podkoZzni lipomy, angiofibromy na tvari, kolagenomy,

Diagnostika

Priikaz miniméalné dvou zakladnich soucasti syndromu, priikaz diagndzy na zdkladé molekularné biologickych
vysetreni.

Terapie
Spocivé v terapii jednotlivych slozek.
Prognodza

Zvysena morbidita a mortalita zavisi na ¢asné diagnostice a 1é¢bé jednotlivych slozek.

Syndrom MEN 2A (SippleGv syndrom)
Definice a epidemiologie

Autozomalné dominantné dédi¢ny syndrom s prevalenci 1-5 pripadd na 100 000 obyvatel. Slozkami syndromu jsou:
medularni karcinom Stitné zlazy, feochromocytom, primarni hyperparathyreéza.

Etiopatogeneze
Mutace RET protoonkogenu lokalizovaného na 10. chromozomu.
Klinicky obraz
1. Medularni karcinom stitné zlazy - manifestuje se obvykle jako prvni, je vysoce maligni.
2. Primarni hyperparathyredéza - manifestuje se priblizné v 25 %.
3. Feochromocytom.
Diferencialni diagnostika
Odliseni od jinych nadorovych syndromd. Diagnézu potvrdime priikazem mutace RET protoonkogenu.
Terapie

Spociva v terapii jednotlivych slozek. Dilezita je dispenzarizace a potomkdm je indikovana preventivni totalni
thyreoidektemie.
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Prognodza

MEN 2A je zdvazny syndrom se zvy$enou morbiditou a mortalitou. DUleZité je ¢asnéa diagnostika, terapie
jednotlivych slozek a také to, jaké slozky syndromu se manifestuiji.

Syndrom MEN 2B

Definice a epidemiologie

Autozomalné dominantné dédi¢ny syndrom s prevalenci 1-3 pripady na 100 000 obyvatel. Slozkami syndromu jsou:
meduldrni karcinom stitné zlazy, feochromocytom, slizni¢ni neuromy.

Etiopatogeneze
Mutace RET protoonkogenu lokalizovaného na 10. chormozomu.
Klinicky obraz

1. Medularni karcinom stitné 2lazy - pritomny v 100 % pripadd.

2. Feochromocytom - pfitomni v 50 % pfipadd, ¢asto bilaterainé.

3. Slizniéni neuromy - v 100 % pripadd, marfanoidni habitus (70 %) a stfevni ganglioneuromy.
Diagnostika
Priikaz jednotlivych soucasti syndromu a priikaz mutace RET protoonkogenu.
Terapie
Pro prikaz syndromu je indikovédna preventivni totalni thyreoidektemie jesté pred manifestaci karcinomu, taktéz
potomkdm. Déle se vyuziva terapie jednotlivych slozek, dllezitd je dispenzarizace s aktivnim vyhledavanim a
¢asnou diagnostikou.

Prognodza

MEN 2B je zadvazny syndrom se zvysenou morbiditou a mortalitou. DUlezita je ¢asna diagnostika, terapie
jednotlivych slozek a také to, jaké slozky syndromu se manifestu;ji.

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

= Meduldrni karcinom stitné Zlazy
= Feochromocytom
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