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Souhrn

Muir-Torre syndrom (MTS) je autozomalné dominantné dédi¢né onemocnéni, které je dnes povazovano za fenotypickou variantu mnohem
castéjsiho hereditarniho nepolypézniho kolorektalniho karcinomu neboli Lynchova syndromu. MTS zahrnuje kombinaci nejméné jednoho
kozniho nadoru se sebacedzni diferenciaci (sebacedzni adenom, sebaceom, sebacedzni karcinom) a minimalné jednoho visceralniho
tumoru. PFi¢inou vzniku je vétSinou autozomalné dominantné dédi¢na zarode¢na mutace v nékterém z gent zodpovédnych za opravy
replikacnich chyb v DNA, tzv. mismatch repair (MMR) gend. Tumory vznikajici u MTS se ve velké ¢asti pfipadl vyznacuji ztratou exprese
MMR proteind a v cca 70 % vykazuji vysokou mikrosatelitni nestabilitu.

Podezfeni na tento syndrom byva nejcastéji vysloveno dermatology, dermatopatology/patology, event. gastroenterology a gynekology.
K definitivnimu potvrzeni diagnézy jsou vSak vyzadovana dalSi vySetreni, ktera lze provadét jen na specializovanych patologickych
pracovistich disponujici imunohistochemickymi a molekularné biologickymi metodami.
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Summary

Muir-Torre Syndrome — a Phenotypic Variant of Lynch Syndrome

Muir-Torre syndrome (MTS) represents an autosomal dominantly inherited condition and is considered a phenotypic variant of the
more common hereditary nonpolyposis colorectal cancer syndrome (HNPCC), or Lynch syndrome. MTS combines at least one
cutaneous neoplasm with sebaceous differentiation (e.g. sebaceoma, sebaceous adenoma, and sebaceous carcinoma), and at least
one visceral malignancy. MTS is a genetic disorder caused by a germline mutation in one of the DNA mismatch repair (MMR) genes.
Tumors in MTS patients are characteristically associated with the loss of MMR protein expression and/or microsatellite instability
(70%).

Patients who are suspected to have MTS/Lynch syndrome are often identified by dermatologists, dermatopathologists/pathologists,
gastroenterologists and gynecologists. If MTS is suspected on a clinicopathological ground, necessary additional laboratory
investigations should be performed only in specialized pathological departments providing immunohistochemistry and molecular biologic
analysis service.
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hem ¢&astéjSiho hereditarniho nepolypézniho kolorektalniho

uvoD

Muir-Torre syndrom (MTS) je autozomalné dominantné
dédi¢né onemocnéni, které bylo poprvé popsano nezavis-
le dvéma autory, tj. Muirem a Torrem v roce 1967 a 1968.
Tento syndrom zahrnuje kombinaci nejméné jednoho koz-
niho nadoru se sebacedzni diferenciaci a minimalné jed-
noho visceralniho tumoru. Stejné tak jsou koznim pfizna-
kem MTS mnohocetné keratoakantomy vyskytujici se
u mladych osob na mistech chranénych pfed sluncem.
dromem patfi karcinomy gastrointestinalniho (cca 50 %)
a urogenitalniho traktu (25 %). Kozni l1éze ve vétsiné pfi-
padl pfedchazeji anebo se vyskytuji sou¢asné s nadory
vnitfnich organa (1).

MTS je dnes povazovan za fenotypickou variantu mno-

karcinomu (hereditary nonpolyposis colorectal cancer;
HNPPC) neboli Lynchova syndromu, pro ktery je typicky
Casny vyskyt kolorektalnich karcinom0 lokalizovanych pre-
vazné v proximalnim Useku tlustého stfeva a obvykle asoci-
ovanych s dal8imi malignitami postihujici jiné organy. Pravé
sotec® HNPCC Henry Lynch v roce 1981 poukazal na spo-
le€nou moznou etiologii mezi MTS a HNPCC poté, co iden-
tifikoval pacienty s fenotypem MTS v rodiné postizené
HNPCC/Lynchovym syndromem (2). Nasledné bylo proka-
zano, Ze oba syndromy jsou geneticka onemocnéni zplso-
bena zarodeénou mutaci v jedné alele nékterého z genl
zodpovédnych za opravy replika¢nich chyb v DNA, tzv. mis-
match repair (MMR) gend, kterd po inaktivaci druhé alely
téhoz genu vede ke ztraté exprese prislusného proteinu,
coz ma za nasledek mimo jiné tzv. mikrosatelitni nestabilitu
(microsatellite instability; MSI).

86

Cesko-slovenska patologie



