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SOUHRN

Carneyho komplex (CNC) predstavuije klinicky i geneticky heterogenni onemocnéni s nejméné dvéma znémymi genetickymi lokusy za-
hrnujicimi gen PRKARTA lokalizovany na chromozomu 17 a lokus CNC2 lezici na chromozomu 2. Klinicky je tento syndrom charakte-
rizovan mnoho&etnymi myxomy, koznimi a slizniénimi pigmentovymi lézemi a tumory, které mohou postihovat rozné orgény a v nékte-
rych pripadech vést k endokrinologickym abnormalitam.

Znalost morfologickych nélezd CNC a jejich typické lokalizace umoziiuje patologim vznést podezieni na tento zavazny syndrom. Od-
haleni diagnézy CNC vede k dispenzarizaci téchto pacientd pislusnymi specialisty a k ¢asné lécbé.
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velkobuné&ény kalcifikujici nédor ze Sertoliho bungk — psamomatézni melanoticky schwannom — gen PRKARTA — lokus CNC2

Carney complex

SUMMARY

Carney complex is a clinically and genetically heterogeneous disease, with at least two genetic loci including the PRKARTA gene loca-
ted on chromosome 17 and the CNC2 locus mapped to chromosome 2. Clinically this syndrome is characterized by multiple myxomas
occurring in different anatomic sites, mucocutaneous pigmentary lesions, and a variety of non-endocrine and endocrine tumors, often
causing endocrine abnormadlities, involving various organs.

Knowledge of morphological findings in CNC patients with their typical locations is necessary to raise suspicion of this syndrome by
pathologists. Confirmation of the diagnosis allows regular clinical check-ups and early treatment of these patients.
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Carneyho komplex (CNC, zkratka z angl. Carney complex) je
autozomélné dominantni dédiéné onemocnéni charakterizované
mnohoéetnymi myxomy, koZnimi a slizni¢nimi pigmentovymi léze-
mi a tumory, které mohou postihovat rizné orgény a v nékterych
pripadech vést k endokrinologickym abnormalitém (tab. 1)(1). Ten-
to syndrom byl popsén v roce 1985 J. Aidanem Carneym (2)
(pozn. nezaménit za Carneyho triddu projevujici se kombinaci
gastrointestinélniho stromdlniho tumoru (GIST), paragangliomu
a pulmondlniho chondromu). Pred rozpoznénim CNC jako samo-
statného syndromu byly tyto pripady publikovany pod nézvy
+NAME” syndrom (ndzev pochdzi z po&ateénich pismen angl. ne-
vi, atrial myxoma, myxoid neurofibromas, ephelides) (3) nebo
+LAMB” syndrom (z angl. lentigines, atrial myxomas, blue nevi)
(4). CNC predstavuje klinicky i geneticky heterogenni onemocné-
ni s nejméné dvéma znédmymi genetickymi lokusy zahrnujicimi gen
PRKARTA (také zndmy pod nézvem gen CNCI) lokalizovany na
chromozomu 17 a lokus CNC2 lezici na chromozomu 2 (5).

Pro tento syndrom je typické variabilni exprese a vysoké pene-
trance ({ém&F 100%). Vékovy promér stanoveni diagnézy je 20. rok
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calcifying Sertoli cell tumor — psammomatous melanotic schwannoma — PRKARTA gene — CNC2 locus
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Zivota. CNC je obvykle diagnostikovén na podkladé srde¢nich my-
xom0, mnohoéetnych koZnich myxomd nebo Cushingovy nemoci.
Vice nez dvé tretiny pripadd je familiarnich s pomérné nizkym po-
&tem postizenych ¢lent rodiny (6). Sporadické pripady byvaiji vzéc-
né. Vyskyt u muz0 a Zen je rovnomérny. Mezi nejéastéji postizené
orgény patii kize, srdce, varlata, hypofyza a nadledviny (1,6,7).

KOZNI A SLIZNICNi PROJEVY

Kozni projevy vyskytujici se u vice nez 75 % pacientd zahrnuji
myxomy, lentiginézni pigmentace, modré névy a epiteloidni mod-
ré névy (8,9).

Myxomy mohou vznikat kdekoliv na kozi, avsak typickou ob-
lasti jejich vyskytu je oéni koutek, vicko, zvukovod a prsni bradav-
ka. Tyto benigni tumory byvaji mnohocetné a mivaji vzhled po-
mérné& dobre ohrani¢enych papul a noduld, hladkého povrchu, bar-
vy nar0zovélé, namodralé nebo zbarveni kize, velikosti od 0,2
do 5 cm. V&tsi léze byvaiji obvykle polypovitého tvaru, vznikajici
&asto ve zvukovodu (8). Mikroskopicky jsou myxomy dobre ohra-
ni¢ené, neopouzdiené, na buiiky chudé léze slozené z roztrouse-
nych polygonélnich, cipatych nebo vietenitych bungk na hojném
mucinéznim pozadi s malymi, lehce dilatovanymi nebo térbinovi-
tymi cévami (obr. 1). V nékterych piipadech je mozné v nadoro-
vych buikéch zastihnout jaderné pseudoinkluze. Castym nélezem
jsou i zmény epidermis leZici nad myxomem charakterizované na-
padnou pritomnosti navzéjem propojenych pruhi epitelovych bu-
nék s perifernim palisédovénim (obr. 2). Vzacné mize byt myxo-
idni oblast vézand na vlasovy folikl. Existuji i pfipady s népadnou
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