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Ovarialni cévni malformace — klinicka forma
prezentace Cowdenova syndromu

Ovarian vascular malformation — clinical presentation
of Cowden syndrome

J. Pavlackd, M. Felsinger, L. Minaf
Gynekologicko-porodnicka klinika LF MU a FN Brno

Souhrn: Cil: Popis ptipadu divky, u které byla diagnostikovédna cévni malformace levého ovaria a geneticky potvrzen Cowdentv syndrom.
Kazuistika: Pacientka ve véku 10 let byla odeslana na gynekologii pro ndhodny nélez patologické rezistence v oblasti levych adnex. Klinicky
u divky nebyly gynekologické potize, ale dochédzelo k otoku pravého kolene pfi fyzické zatézi. Dominujicim nalezem pfi zobrazovacich
vysetienich byla venolymfaticka malformace vychazejici z musculus vastus medialis detekovana magnetickou rezonanci. Po punkci loziska
bylo z bioptického vzorku provedeno genetické vysetieni, které prokazalo mutaci PTEN genu v heterozygotni formé. Tim byl na molekularni
urovni prokazan Cowdentv syndrom. Pii vysetieni magnetickou rezonanci byla souc¢asné popsana heterogenni expanze v oblasti levého
ovaria. Na zakladé stagingu byla indikovana diagnostické laparoskopie s lavazi. Peroperacné byly zjistény mnohocetné adheze v malé panvi
a tumor vychéazejici z levého ovaria. Byla provedena parcidlni resekce levého ovaria, peroperacné z kryobiopsie potvrzena cévni malformace,
bez doprovodného nalezu tumoru. Z definitivniho histologického vysetieni resekatu levého ovaria byl prokazan vyskyt cévnich malformaci,
coz klinicky odpovidd moznym ptiznakiim Cowdenova syndromu. Zavér: Cowden(iv syndrom je vzacné genetické onemocnéni, jehoz dia-
gnostika vychazi z klinickych projeva, zobrazovacich vysetfeni a nasledné genetické testace. Sledovani pacientek se fidi doporucenim National
Comprehensive Cancer Network a vyZaduje multidisciplindrni pfistup.

Klicova slova: Cowden(v syndrom - PTEN hamartoma tumor syndrom — nadory prsu a endometria — cévni malformace

Summary: Objective: We describe a case of a young girl diagnosed with vascular malformation of the left ovary and genetically confirmed
Cowden syndrome. Case report: Clinically, the girl had no gynecological problems, but there was swelling of the right knee after physical
exercise. The predominant finding on imaging was a venolymphatic malformation arising from the musculus vastus medialis detected
by magnetic resonance imaging. After puncture of the lesion, the biopsy specimen was subjected to genetic examination, which revealed
a heterozygous PTEN gene mutation. This proved Cowden syndrome at the molecular level. At the same time, heterogeneous expansion in the
region of the left ovary was described on magnetic resonance imaging. Based on staging, diagnostic laparoscopy with lavage was indicated.
Perioperatively, multiple adhesions in the small pelvis and a tumor arising from the left ovary were detected. Partial resection of the left ovary was
performed, and perioperative cryobiopsy confirmed a vascular malformation, with no concomitant findings of a benign tumor or malignancy.
Definitive histological examination of the resected left ovary showed the presence of vascular malformations, which clinically corresponds
to possible symptoms of Cowden syndrome. Conclusion: Cowden syndrome is a rare genetic disorder whose diagnosis is based on clinical
manifestations, imaging studies, and subsequent genetic testing. Follow-up of patients abides by the National Comprehensive Cancer Network
recommendations and requires a multidisciplinary approach.

Key words: Cowden syndrome - PTEN hamartoma tumor syndrome - breast and endometrial tumors — vascular malformations

Uvod

Cowden(v syndrom (CS) je geneticky
podminéné onemocnéni, které je sou-
¢asti skupiny poruch znamych jako PTEN
hamartoma tumor syndrom (PHTS).

Byl poprvé popsan Lloydem a Denni-
sem v roce 1963 ve zpravé o 20leté pa-
cientce jménem Rachel Cowden, podle
niz byl syndrom nésledné pojme-
novan [1]. Jednalo se o zjevné novy

klinicky obraz charakterizovany vysky-
tem mnohocetnych hamartom, neob-
vyklymi koZnimi a obli¢ejovymi nélezy,
abnormalitami centralniho nervového
systému a fibrocystickou mastopatii.
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OVARIALNI CEVNI MALFORMACE — KLINICKA FORMA PREZENTACE COWDENOVA SYNDROMU

Tab. 1. Klinické znaky a symptomy.
Tab. 1. Clinical signs and symptom:s.

Hlavni kritéria

Karcinom prsu

Karcinom endometria

Karcinom $titné zlazy
Gastrointestindlni hamartom
Onemocnéni Lermit-Duclos
Makrocephalie

Macularni pigmentace glans penis

Mnohocetné slizni¢ni léze:
trichilemon
akralni keratéza
mukokutanni neurom
orélni papilomy

Vedlejsi kritéria

Poruchy autistického spektra
Kolorektalni karcinom
Glykogenova akantdza jicnu
Lipomy

Poruchy intelektu (IQ méné nez 75)
Karcinom ledvin

Testikularni lipomatéza

Karcinom $titné zlazy

Léze stitné Zlizy — adenom, struma

Cévni malformace, cévni anomalie

Tab. 2. Diagnosticka kritéria podle NCCN.
Tab. 2. Diagnostic criteria according to NCCN.

Revidovana klinicka diagnosticka kritéria pro diagnostiku CS podle NCCN 3.2025:

Jedno z nasledujicich

1. tfi nebo vice hlavnich kritérii, z nichZ jedno musi zahrnovat makrocefalii,
Lermit-Duclosova nemoc nebo hamartomy traviciho traktu nebo

2. dvé hlavni a tfi vedlejsi kritéria

Diagnostika v rodiné, kde jeden jedinec spliuje revidovana klinicka diagnosticka

kritéria pro syndrom hamartomu PTEN

1. jakékoli dvé hlavni kritéria s vedlejsimi kritérii nebo bez nich nebo

2. jedno hlavni a dvé vedlejsi kritéria nebo

3. tfi vedlejsi kritéria

CS - Cowdentv syndrom, NCCN — Narodni onkologicka sit

Tab. 3. Kritéria diagnostiky u déti.
Tab. 3. Diagnostic criteria in children.

Kritéria pro diagnostiku CS u déti podle Tan et al. [8]

Hlavni kritéria Vedlejsi kritéria

Alesporn jedno z vedlejsich kritérii

Poruchy autistického spektra nebo opozdény vyvoj

Kozni projevy - lipomy, oraIni papilomy, trichilemom, macularni

Makrocefalie pigmentace penisu

Cévni projevy - arteriovendzni malformace nebo hemangiomy

Gastrointestinalni polypy

Karcinom stitné zZlazy nebo nédory ze zarodecnych bunék

V dnesnim kontextu jeho charakteris-
tika zahrnuje predispozici k benignim
a malignim nador(lm, v¢. nador( prsu,
stitné zlazy a endometria [2]. Hlavni
pfi¢inou CS jsou mutace v genu PTEN,

CoZ je tumor supresorovy gen. Ten po-
maha regulovat bunéc¢ny rlst a brani
vzniku rakoviny tim, Ze zpomaluje bu-
nécné déleni a podporuje apoptdzu. Pri-
padna mutace PTEN muze vést k nekon-

trolovanému déleni bunék a ke vzniku
nadort [3].

Cowdenlv syndrom vykazuje auto-
zomalné dominantni typ dédi¢nosti. Ty-
pické genetické abnormality se vyskytuji
vétsinou v exonech genu PTEN na chro-
mozomu 10q 22-23, pficemz bez pred-
choziho genetického vysetieni mlze byt
diagnostika obtizna [4]. Prevalence CS se
celosvétové odhaduje na 1/200 000 [5].

Klinickeé projevy

Nejcastéjsimi prezentujicimi se lézemi
u CS jsou mukokutanni léze, jako jsou
oralni papilomy, trichilemomy a akralni
keratozy, které se vyskytuji u 99 % pa-
cientll do treti dekady Zivota. Projevy
onemocnéni se méni s vékem. U dospé-
lych se vyskytuji typické pfiznaky CS,
déti maji ¢asto makrocefalii a poruchy
autistického spektra [6].

Klinické projevy CS se mohou vyrazné
liSit mezi jednotlivymi pacienty, coz zté-
zuje diagnostiku. V roce 2009 provedli Pi-
larskietal. prehled literatury s cilem aktua-
lizovat klinické rysy spojené s mutacemi
PTEN a souvisejici klinické syndromy [7].
Nérodni onkologicka sit (NCCN - Natio-
nal Comprehensive Cancer Network) tato
kritéria pfijala a kazdy rok je aktualizuje.
V tab. 1 je pfehled osmi hlavnich a deseti
vedlejsich klinickych znakd a symptom(,
které jsou typické pro CS.

Potvrzeni klinické diagnézy CS je sta-
noveno, pokud jedinec splhuje krité-
ria definovand v tab. 2. NCCN nespecifi-
kuje klinicka kritéria u déti, ta stanovili
Tan etal. v roce 2011 [8,9] a jsou také
zminéna v tab. 3. U déti je nezbytnym
kritériem pro stanoveni diagnoézy pfi-
tomnost makrocefalie (okcipitofrontdlni
obvod > 2 smérodatné odchylky nad po-
pula¢nim prdmérem).

Neurologické pfiznaky (autizmus a vy-
vojové opozdéni) a pfiznaky kozni (li-
pomy, ordlni papilomy) pfedstavovaly
extrémné casté sekundarni projevy CS;
jeden ptiznak nebo oba byly vyjadieny
u 100 % pacientl se zarode¢nou mu-
taci PTEN. Avsak vzhledem k tomu, ze
dermatologické rysy mohou byt ¢asto
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Obr. 1. Kozni léze na rukou ve formé
hamartoma.

Fig. 1. Skin lesions on the hands in the
form of hamartomas.

prehlédnuty, je pravdépodobné, Ze jsou
u pacientl pfi prvnich projevech v dét-
stvi stejné dllezité i méné casté rysy,
jako jsou cévni malformace, gastrointes-
tindIni polypy nebo struma stitné zlazy.

Kaze je hlavnim postizenym organem,
nejcastéji [ézemi ve formé hamartom(
(obr. 1). Slizni¢ni léze se vyskytuji v du-
tiné ustni a ve stfevech (obr. 2). Polypy
byvaji pfitomny téméf u vsech pacientd
s CS v celém gastrointestinalnim traktu.
Patii mezi né hamartomatézni/juve-
nilni polypy, adenomy, ganglioneuromy
a lymfoidni folikuly. Difuzni ezofagedlni
glykogenni akantéza je ptitomna u vice
nez 80 % pacientd s CS a v kombinaci
s polypdzou tlustého stieva mulze byt
diagnosticka pro CS [10].

Dalsim projevem jsou cévni malfor-
mace, které mohou postihnout jakykoli
organ. U pacientl s CS je celozivotni ri-
ziko vzniku karcinomu prsu 25-85 %, na-
dor( $titné zlazy 10-35 %, nadorl en-
dometria 5-28 %, renalniho karcinomu
2-34 %, kolorektdlniho karcinomu
9-20 % a melanomu 0-6 % [6,11,12].
Mezi méné casté patii nadory plic, reti-
nalni gliomy, kozni a mozkové néadory.
Vzacnym tumorem popisovanym v ob-
lasti CNS je dysplasticky gangliocytom
mozecku (onemocnéni Lermit-Duclos).

Specifikace
onkogynekologickych nalezi
asociovanych s CS

Karcinom prsu

Jednd se o nejcastéjsi typ malignity
u tohoto syndromu. Naproti tomu byly

Obr. 2. Slizni¢ni léze v dutiné ustni.
Fig. 2. Mucosal lesions in the oral
cavity.

dosud zaznamendny pouze dva pfi-
pady karcinomu prsu vyskytujiciho se
u muzl [6]. U tohoto syndromu jsou
Casto pozorovany fibrotické hyalinizo-
vané axilarni uzliny s fibrézou a hyalini-
zaci stromatu, a to u 67-89 % pacientek.
Pozorovany byly také fibrozni adenomy,
duktdIni hyperplazie a cysty. Zvysené je
riziko multifokalnich a oboustrannych
nador( [13].

Karcinom endometria

Mutace PTEN genu vede k nadmérnému
rdstu bunék v délozni sliznici, coz zvy-
Suje riziko vzniku rakovinnych zmén.
PTEN gen také hraje roli v regulaci estro-
genni odpovédi a jeho mutace mohou
vést k hyperplazii endometria s nasled-
nym rozvojem atypii az invazivniho en-
dometroidniho karcinomu téla déloz-
niho. Mezi klinické projevy patfi zejména
nepravidelné krvaceni v premenopauze,
mohou byt pfitomny bolesti v oblasti
panve ¢i dyspareunie.

Kazuistika

V nasi kazuistice prezentujeme pfipad
10leté divky odeslané na gynekologii
pro nalez patologické rezistence v ob-
lasti levych adnex. V roce 2022 zacalo
doposud zdravé divce otékat pfi fyzické
namaze pravé koleno. Obcas méla po za-
tézi potize s chlzi, nemoznost diepu i
kleku na pravé koleno.

Prvotni vysetfovani probihalo na or-
topedii, kde byl popsan otok pravého
kolene, zejména suprapateldarné. Na
ultrazvuku (UZ) radiologové popsali

synovialitidu pravého kolene.V rdmci di-
ferencidlni diagnostiky byla vylouc¢ena
revmatologicka i infekéni pricina potizi.
V Uvahu pfipadala i juvenilni idiopaticka
artritida, ale laboratorni nalezy ani kli-
nické projevy nebyly v souladu s touto
diagnézou. Soucasné na o¢nim vyset-
feni nebyla potvrzena asymptomaticka
pfedni uveitida, coz je nejcastéjsi rev-
matické onemocnéni v détském véku
a uveitida je jeho nejvyznamnéjsi extra-
artikuldrni manifestaci.

Z nésledné magnetické rezonance
(MR) dolnich konc¢etin dominovala na-
lezu venolymfatickd malformace vy-
chazejici z musculus vastus medialis. Po
punkci loZiska z biopsie patologové po-
tvrdili mutaci PTEN genu. PTEN gen je
tumor supresorovy gen lokalizovany na
chromozomu 10922-23.

Po biopsii nasledoval odbér krve k vy-
Setfeni DNA. V ramci molekuldrné ge-
netického vysetfeni pomoci Sangerova
sekvenovani byla u pacientky odha-
lena mutace PTEN genu v heterozygotni
formé, tedy na jedné alele genu. Tim se
na molekularni Urovni potvrdil CS. Na-
sledné genetické vysetieni v rodiné pro-
kazalo, Ze uvedenou variantu zdédila
probandka od svého otce, onemocnéni
ma i sestra divky.

Vzhledem k cévni malformaci po-
psané na MR kolene probéhlo hema-
tologické vysetfeni k vylouceni vroze-
nych trombofilnich rizik. Klinicky byla
divka bez projevl trombozy ¢i abnor-
malnich krvacivych projevd. Z vysledkd
vysdla izolovana pozitivita PCG (Pro
C global - screeningovy test trombofi-
lie) testu, ale bez dalsiho patologického
nélezu.

Na zakladé vysledkd genetického vy-
Setfeni bylo doplnéno celotélové MR.
V jeho popisu byla zjisténa malformace
v oblasti levého ovaria (obr. 3). Na trans-
vaginalnim UZ byla potvrzena hetero-
genni expanze vel. cca 39 X 38 X 44mm
v oblasti levého ovaria s nehomogen-
nimi kalcifikacemi, vrhajici akustické
stiny, color scale 2, nerovného povrchu,
ale mobilni (obr. 4). Divka neudavala
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Obr. 3. Magneticka rezonance. V lokalizaci levého
ovaria heterogenni expanze (¢ervena Sipka) velikosti
45 x 32 x 40 mm s kalcifikacemi a minimem volné teku-

tiny v okoli.

Fig. 3. Magnetic resonance imaging. In the localization

Obr. 4. Transvaginalni ultrazvuk malé panve-heterogenni
expanze velikosti 39 x 38 x 44 mm v oblasti levého ovaria.
Fig. 4. Transvaginal ultrasound of the small pelvis heteroge-

neous expansion 39 X 38 x 44 mm in size in the region of

the left ovary.

of the left ovary is present a heterogeneous expansion (red

arrow) 45 x 32 x 40 mm with calcifications and minimal free

fluid.

Obr. 5. Laparoscopicky obraz délohy a levého ovaria.
Fig. 5. Laparoscopic image of the uterus and left ovary.

zddné gynekologické potize, men-
struace byla pravidelnd, normalni inten-
zity a délky. Na zdkladé stagingu byla
indikovana diagnostickd laparoskopie
s lavazi. Peroperacné byly zjistény vi-
cecetné blanité adheze v malé panvi
a expanzivni |éze levého ovaria, kde na
laterdlné lokalizovany okrsek makro-
skopicky intaktni ovarialni tkané roz-
sahu cca 2 X 1cm s intaktnim vejcovo-
dem navazovala plo3né pfisedla cysticka

formace 4 x 3cm lehce nerovného po-
vrchu s adhezemi k zadni sténé délohy
véetné zadnich vazl a k mezorektu. Po
postupném rozruseni blanitych adhezi
a mobilizaci adnex byla provedena ex-
stirpace cystické léze s resekéni linii ve-
denou makroskopicky intaktni ovarialni
tkani (obr. 5, 6). Peroperaéné z kryobio-
psie patologové potvrdili pouze pfi-
tomnost benignich cévnich malformaci
bez koincidence s ovarialnim tumorem,

Obr. 6. Laparoscopicky obraz - lateralné intaktni ovarialni
tkan s kranialné elevovanou tubou a medialné navazujici
cysticka cévni malformace - stav po adheziolyze.

Fig. 6. Laparoscopic image-laterally intact ovarian tissue with
cranially elevated tube and medially adjacent cystic vascular
malformation - condition after adhesiolysis.

proto jsme dale jiz v opera¢nim vykonu
nepokracovali. Operacni vykon probéhl
bez komplikaci.

Z definitivniho histologického vyset-
feni resekatu byl prokdzan vyskyt cév-
nich malformaci levého ovaria, coz kli-
nicky odpovidd moznym a v literatufe
uvadénym projeviim CS (obr. 7). Mikro-
skopicky byly zastizeny struktury mono-
dermalniho teratomu, nezralé struktury
ani malignita pfitomny nebyly.
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Doposud byla divka bez lé¢by a od
srpna 2024 ma na zakladé mezioboro-
vého posouzeni a po schvaleni reviznim
Iékafem nasazenu celkovou léc¢bu alpe-
lisibem, cozZ je inhibitor proteinové ki-
nazy. Pfed zahajenim terapie jesté byla
na kardiologickém vysetreni, které ne-
potvrdilo Zzddnou anomalii. Dodrzuje re-
Zimova opatreni a Ié¢bu toleruje dobfe.

Vzhledem k UZ nélezu na 3titné zlaze,
kde byly popsdny mnohocetné uzliky,
a pro riziko nddorového onemocnéni
bylo endokrinologem doporuceno jeji
odstranéni. V bfeznu 2025 divka pod-
stoupila totalni tyreoidektomii.

Divka je v soucasnosti v péci pracovi-
sté détské onkologie a dispenzarizace
je realizovéna dle doporuceni NCCN pro
détské pacienty s CS. Klinicky se jesté
obcas vyskytuje bolestivost pravého ko-
lene pri fyzické zatézi, ale pfi zavedené
terapii alpelisibem nastala vyrazna re-
dukce potizi.

Vzhledem ke genetické zatézi jed-
noznac¢né doporucujeme planované
rodi¢ovstvi s event. vyuzitim metod
asistované reprodukce se zdmérem pre-
implantacni genetické diagnostiky.

Diskuze

Cowdendv syndrom je vzacné dédicné
onemocnéni, které je spojeno se zvyse-
nym rizikem vzniku vice¢etnych i obou-
strannych malignit v pfipadé, Ze se jednd
0 pérovy organ.

Riziko vzniku druhého primarniho
nadoru je u pacientl s CS az sedmina-
sobné vyssi nez v bézné populaci [14].
Tento fakt podtrhuje duleZitost pravi-
delného sledovani (tab. 4) a v¢asného
zachytu onemocnéni pomoci screenin-
govych metod, které jsou klicovym na-
strojem pro identifikaci nador( v cas-
nych stadiich.

Karcinom prsu byl poprvé jasné rozpo-
znan jako soucast CS v roce 1978 a nyni
je povazovan za nejcastéjsi malignitu
u této diagndzy. Screeningovéa doporu-
¢eni dle NCCN zahrnuji kazdoro¢ni ma-
mmografii a event. magnetickou rezo-
nanci prsu s kontrastem pocinajici ve
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Obr. 7a. Histologicky obraz cévnich malformaci levého ovaria, zvétseni 25x.
CD31 - imunohistochemie - cévni marker, pozitivita endotelii.

Fig. 7a. Histological picture of vascular malformations of the left ovary, magnifica-
tion 25%. CD31 — immunohistochemistry — vascular marker, endothelial positivity.

Obr. 7b. Histologicky obraz cévnich malformaci levého ovaria, zvétseni 25x.
HE - hematofylin eosin - zakladni histologické barveni.

Fig. 7b. Histological picture of vascular malformations of the left ovary, magnifica-
tion 25x%. HE — haematophilin eosin - basic histological staining.

véku 30-35 let nebo 5-10 let pred nej-
¢asnéjsim vyskytem karcinomu prsu
v rodiné. Navzdory tomu, ze profylak-
tickd mastektomie neni doporucena
plodné, je vhodné jeji indikaci zvazovat
individudlné [15,16]. Celozivotni riziko
karcinomu prsu u Zen s CS dosahuje az
85 %, coz je srovnatelné s nosi¢i BRCA
mutace [17]. Pfitom histopatologické
znaky karcinomu prsu nejsou odlisné od

bézné populace, coz mize diagnostiku
dale komplikovat.

Mezi dalsi sledované malignity patfi
karcinom endometria. Riziko vzniku
u zen s CS je 5-10 % oproti bézné po-
pulaci, kde je 2,6 % [18]. Transvaginalni
UZ, bézné uzivany u obecné populace,
ma dle NCCN nizkou specifitu zejména
u premenopauzalnich Zen, proto se
jako vhodnéjsi jevi biopsie endometria
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Tab. 4. Doporuceni pro screening.

Tab. 4. Recommendations for screening.

Aktualizovana doporuceni pro screening u syndromu hamartomovych nadort spojeného s genem PTEN (PHTS), jehoZ podtypem

je Cowdentiv syndrom (CS) [19]

Riziko
Typ karcinomu v bézné
populaci
Karcinom prsu 12 %
Karcinom $titné zlazy 1%
Karcinom endometria (délohy) 2,6 %
Karcinom ledviny (rendlni) 1,6 %
Karcinom kolorekta 5%
Melanom 2%

CS - Cowdentv syndrom

jednou za 1-2 roky, prestoze se jedna
o metodu invazivni [18]. Nicméné v sou-
¢asné dobé je transvagindlni UZ pro-
vedeny zkuSenym l|ékafem zdkladni
diagnostickou metodou umoznujici de-
tailni zobrazeni nélezu v dutiné délozni
a indikaci bioptického vysetteni pfi sou-
¢asném posouzeni klinickych potizZi pa-
cientky. Profylakticka hysterektomie rov-
néz neni doporucena jako standardni
postup, jeji indikace je ponechana na in-
dividualnim rozhodnuti podle klinické
situace [6].

U pacientek s CS je druhym nejcastéj-
$im nadorem karcinom stitné Zlazy s od-
hadovanym celozivotnim rizikem 38 %,
obvykle diagnostikovanym kolem 32.
roku zivota [19]. V naprosté vétsiné pfi-
padu jde o folikularni ¢i papilarni karci-
nomy. Diagnostika je viak komplikovana
¢astym vyskytem benignich zmén, jako
jsou solitarni uzly ¢i Hashimotova ty-
reoiditida. Vyskyt multinoduldrni strumy
byl dlivodem k preventivni tyreoidekto-
mii u ndmi zminované divky. Screening
stitné zlazy se doporucuje jiz od 7 let
véku [16].

Polovina jedinct s CS ma adenoma-
t6zni nebo hyperplastické kolorektaIni
polypy spojené s ¢asnym kolorektalnim
karcinomem u 13 % pacient(. Proto by
se méla provadét rutinni kolonoskopie
od 35. roku véku jednou za pét let nebo

vék diagnézy Doporuceny screening u nosi¢t PHTS

od 30 let véku kazdoro¢ni mamografie; u Zen s denznimi prsy

zvazit magnetickou rezonanci

Dozivotni  Pramérny
riziko
u PHTS (roky)
85 % 40 let
35 % 30-40 let
28% 40-50 let T
vysetreni
34 % 50 let
9 % 40 let
6 % 40 let

Castéji, pokud ma pacient symptomy
nebo jsou u néj nalezeny polypy. Scree-
ning by viak mél zacit 5-10 let pred
vékem vyskytu prvnich pfipad@ kolorek-
taélniho karcinomu v rodiné.

Riziko rendIniho karcinomu se odha-
duje az na 30 %, a proto se doporucuje
ultrasonografie ledvin od 40 let véku
v intervalu 1-2 let [16]. U pacientl s CS
se také castéji vyskytuje maligni mela-
nom, a to az u 5 % pacientd.

Nespecifické cévni malformace v¢. ar-
teriovenéznich malformaci a heman-
giomU se u pacientl s CS vyskytuji ¢as-
téji nez v bézné populaci. Mira vyskytu
cévnich malformaci v populaci CS se
pohybuje od 18 % do 34 % ve srovnani
s 5-10 % v bézné populaci [7].

Cévni anomalie jsou v rdmci revi-
dovanych klinickych kritérii NCCN pro
diagn6ézu PTEN Hamartoma Tumor
Syndrom povazovany za vedlejsi dia-
gnostické kritérium. Uvadi se, Ze poten-
cidlni mechanizmus vzniku cévnich lézi
u této populace souvisi s ulohou PTEN
genu pfi kontrole angiogeneze spojené
s vaskularnim endotelidlnim rdstovym
faktorem. Klinicky se tyto vaskularni léze
obvykle projevuji jako multifokalni, in-
tramuskularni léze s vysokym prdtokem
nebo jako intrakranidlni vyvojové ab-
normality [20]. Napfi¢ modalitami (CT,
MR a angiografie) se cévni malformace

od 30 let kazdorocni biopsie endometria nebo ultrazvukové

od 40 let ultrazvuk ledvin, opakovat kazdé 2 roky
od 40 let kolonoskopie, opakovat kazdé 2 roky

kazdoro¢ni dermatologické vysetreni

jevi jako heterogenni léze s abnormalni
vaskulaturou.

U divky v popisované kazuistice byly
zaznamendny cévni malformace v ob-
lasti pately pravé dolni koncetiny a le-
vého ovaria. Navzdory nepfitomnosti
nékterych hlavnich kritérii (napf. makro-
cefalie ¢i poruchy autistického spektra)
splnila kritéria CS diky pfitomnosti dal-
Sich vyznamnych projevl a potvrzené
mutaci PTEN genu. Genetické testovani
ma v diagnostice klicovy vyznam a mélo
by byt provedeno na zakladé indikace
klinického genetika a po informovaném
souhlasu pacienta.

Pfestoze je o projevech CS znamo
mnoho, chybi rozsahlejsi epidemiolo-
gickd data a pfesné odhady vyskytu jed-
notlivych malignit. Vétsina informaci po-
chézi z pfipadovych studii a mensich
soubord publikovanych pfed zavede-
nim formalnich diagnostickych kritérii
NCCN [20]. Tyto Udaje pfesto zUstavaji
zasadnim ndstrojem pro klinickou praxi
a genetické poradenstvi.

Zaver

Cowdentv syndrom je vzacnym gene-
tickym syndromem, jehoz diagnostika
vychdzi z klinickych projevd, nalezl zob-
razovacich metod a nasledné genetické
testace. Dispenzarizace pacientky s CS
se opird o NCCN guidelines. Optimalnim
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postupem je multidisciplinarni pfi-
stup k dispenzarizaci pacientd s pravi-
delnymi vysetfenimi. Pacienti by méli
byt informovani o postupech primarni
i sekundarni prevence vietné moz-
nosti preimplanta¢niho genetického
poradenstvi.
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