Syndrom von Hippel-Lindau

Syndrom von Hippel-Lindau je dédi¢né onemocnéni AD, pfi kterém dochdzi k mutaci
VHL genu (3p 25). Produkt genu VHL, VHL protein, vaze HIF (hypoxia-inducible factor)
faktory.

Klinicky obraz

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Spinalni nddory. gl
ngiogram s
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Zahrnuje tvorbu angiofibrom® a hemangioblastom(i v sitnici a mozecku. Casté jsou i emangioblastomen

feochromocytomy a fibromy klize. U cca 2/3 postizenych jsou pritomné cysty, objevuji se
v ledvinach, pankreatu a nadvarleti. Je také vyrazné zvysené riziko vzniku ¢asného renalniho karcinomu.

Diagnostika

Nejlépe MRI s kontrastem Gadolinium. Nadlez hemangioblastomu v mozecku jako cysta s hyperdenznim naddorovym
uzlikem. USG ledvin, pankreatu. Polyglobulie pfi ektopické produkci erytropoetinu.

Lécba

Terapie je chirurgickd, zahrnuje odstranéni nadort a sledovani pacienta. Cysticky hemangioblastom v mozecku je
indikace k urgentni operaci. Mlze dojit ke konu, akutni occipitadlni herniaci, a do par minut ke smrti. Nutno vypustit
cystu a exstirpovat nddorovy uzlik.

Souhrnné video

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

= Polycystickd choroba ledvin
= Spindlni nadory
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