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Klinické údaje

• 2009 USG - v ľavej hrane uzol 17 mm, v 
pravej hrane uzol 21 mm. Pre obezitu nemožno 
vylúčiť sy. PCO.

• 05/2011 USG - v pravej hrane intramurálne a 
subserózne uložený myom 44x39 mm, ďalší 
myóm v ľavom rohu, subserózne uložený, cca
35x34 mm.

• 25.11.2011 – enukleácia myómov.



Histologický preparát
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Histomorfologické znaky



FH deficientný leiomyóm



Mutačná analýza FH génu
( germinálna missense mutácia v exóne 7 ,  Dr. Martínek, PhD, Bioptická laboratoř, Plzeň)



Leiomyóm asociovaný s HLRCC 
syndrómom





WHO 2014



WHO 2014 – názvoslovie
(hereditary?)



Histologické znaky leiomyómu 
asociovaného s HLRCC syndrómom 

• eozinofilné jadierka s perinukleolárnym halo
• „vláknitá“ cytoplazma
• eozinofilné globuly
• „rohaté cievy“ - staghorn vessels



Histologické poznámky 

• Žiadny zo znakov nie je špecifický.
• Znaky nemusia byť u HLRCC asociovaného 

leiomyómu prítomné všetky.



Histologické poznámky - veľké eozinofilné jadierka s 
perinukleolárnym halo

• Epiteloidný leiomyom.
• Leiomyóm s hormon-asociovanými zmenami 

(apoplektický leiomymom, hemoragický 
celulárni leiomyom).

• Leiomyóm s bizarnými jadrami.
• Low grade leiomyosarkóm.



Histologické poznámky – perinukleolárne halo

• Subjektívne, časovo náročné hodnotenie



Histologické poznámky – vláknitá cytoplazma 

• Subjektívne hodnotenie



Histologické poznámky –rohaté cievy

• Subjektívne hodnotenie



Histologické poznámky – eozinofilné globuly

• Subjektívne hodnotenie.



Biochemické poznámky

• FH  ‐ fumarát hydratáza je významný enzým 
Krebsovho cyklu (fumarát ‐malát)

• Hromadenie fumarátu má antiapoptotický 
účinok.



2SC... S-(2-sukcino) cystein

• Nahromadený fumarát indukuje proces 
„sukcinácia proteínov“

• Tak vzniká 2SC
• Norma Frizzell, Columbia, S.Carolina, USA 

(Sukcinácia proteínov v rámci Diabetes 
mellitus)





• Frizzell N , Thomas SA, Carson JA, Baynes JW.  
Mitochondrial stress causes increased  succination 
of proteins in adipocytes in  response to 
glucotoxicity. Biochem J. 2012 Jul  15;445(2):247‐54.



IHC – 2SC pozitívna expresia (nekomerčná protilátka)



IHC - FH strata expresie (komerčná protilátka)



Možnosti skríningu?





Genetické poznámky

• Cca 1% všetkých vyšetrených leiomyómov
maternice (1152) sú FH deficientné - obsahujú
mutovaný gén FH. 

• Častejšie ide o somatické, nie germinálne,
mutácie (6/10).

• LOH lokusu 1q43 muože (v tomto prípade
bola), ale nemusí byť prítomná.



Patogenéza - epidemiológia



Patogenéza -epidemiológia 
(svetové údaje)

Asociovaný RCC bol prítomný u 
probandov cca 30 % rodín s 

diagnostikovaným HLRCC sy.



U žien s HLRCC leiomyómy 
maternice ( okolo 30. roku 

života) predbiehajú vznik RCC 
(okolo 40. roku života) asi o 10 

rokov





HLRCC leiomyómy - plzeňská 
incidencia

2 zo14 
symptomatických a operovaných 
leiomyómov u žien do 30 rokov.



Starostlivosť o pacientov s 
diagnostikovaným HLRCC sy.

• USG obličiek 1x ročne.
• Doporučiť zváženie genetického poradenstva.
• Indikuje klinik (obvykle gynekológ).



Kedy myslieť na leiomyóm 
asociovaný s HLRCC sy?

• Mnohopočetné symptomatické myómy 
maternice u ženy do 30 rokov (patológ, 
gynekológ).

• Leiomyóm so všetkými histomorfologickými 
znakmi typickými pre HLRCC leiomyóm
(patológ).

• Mnohopočetné kožné leiomyómy (patológ, 
dermatológ).



Ďakujem za pozornosť





 

 

nádor nenádor výsledky
původní č. č. BL č. GL původní č. č. BL č. GL FH mutace FH loh

1 17750/14 ‐ 5 77030/16 ‐ 5 1974/16 14583/02 77030/16  1975/16 neg. NA

2 15288/15 ‐ C2 77032/16 ‐ C2 1976/16 15288/15 ‐ A 77032/16 ‐ A 1977/16 neg. neg.

3 9832/15 ‐ 2 77033/16 ‐ 2 1978/16 9832/15 ‐ 2 77034/16 1979/16 neg. NA


