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Souhrn

Segmentalni neurofibromatéza

Segmentalni neurofibromatoza je vzacnou formou neurofibromatozy, ktera je limitovana na jeden nebo
vice okrsku téla. Je zpuisobena postzygotickou mutaci v genu pro neurofibromatézu I. typu, ktera vede
k somatickému mozaicismu. Popsin je pripad mladé Zeny se segmentalni neurofibromatézou trupu

a hypodontii.
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Summary

Segmental Neurofibromatosis

Segmental neurofibromatosis is a rare variant of neurofibromatosis limited to one or several body are-
as. It is caused by postzygotic mutation in the neurofibromatosis I gene, resulting in somatic mosaicism.
A case of a young woman with segmental neurofibromatosis on the trunk and hypodontia is described.

Key words: neurofibromatosis — segmental variant

UvOoD

Von Recklinghausenova neurofibromatéza patii mezi
nejcastéjsi fakomatdzy s incidenci asi 1: 4000. Onemocné-
ni je autosomalné dominantné dédicné, ovSem asi v 50 %
pripadt se jednd o novou mutaci. Zakladnimi typy jsou
neurofibromatéza 1 (NF 1) a neurofibromatéza 2 (NF 2),
s dalSimi subtypy. Rozdéleni neurofibromatéz do subtypt
se stéle vyviji, uznivand je klasifikace Viskochila a Careye
(tab. 1) (9) a Rotha (3).

NF 1 je onemocnéni s koZnimi, neurologickymi
a ortopedickymi projevy, které je zplisobeno bodovou
mutaci, deleci nebo mozaicismem genu NF1 na 17. chro-
mosomu, ktery koduje protein neurofibromin. Neurofib-
romin ma tumor supresivni funkci. Jeho chybéni nebo
porucha funkce vedou ke zvySené tvorbé tumort
z pojivové a nervové tkané. Zatimco v détstvi se objevuji
pigmentové zmény a solitarni plexiformni neurofibromy,
v adolescenci se zaCinaji objevovat neurofibromy
v proménlivém poctu desitek az stovek tumorti. KoZni

neurofibromy jsou hamartomy vznikajici z obald perifer-
nich nervi, v bunétné nddorové populaci nachazime fib-
roblasty a Schwannovy buiiky (tab. 2).

NF 2 ma predevSim pfiznaky neurologické a ocni
s minimem koZnich zmén. Casty je vyskyt tumori, prede-
v§im schwannomil, ependymomu a meningeomul. Gen NF
2 je situovan na 22. chromosomu a kéduje protein merlin,
ktery ma také tumor supresivni funkci.

Tab.1. Klasifikace neurofibromatoz (Viskochil a Carey 1994)

1.| Neurofibromatéza 1, NF 1

2.| Neurofibromatoza 2, NF 2

3.| Alternativni formy NF 1 nebo NF 2

(inkompletni ¢i atypické projevy):

SmiSeny typ

Lokalizovana NF (segmentalni, gastrointestindlni,
spindlni, mnohocetné skvrny café au lait
Schwannomatéza

4.| Onemocnéni s dalsimi priznaky:
Noonaniiv syndrom
Watsontiv syndrom
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Tab. 2. Diagnosticka kritéria NF 1

Pro diagndzu staci 2 kritéria

1. | 6 a vice skvrn café au lait:

> 0,5 cm adolescenti

> 1,5 cm dospéli

1-2 neurofibromy nebo 1 plexiformni neurofibrom
Pigmentové makuly v axildch nebo tiislech

Gliom optického nervu

Lischovy hamartomy duhovky

Typicka kostni deformita:

Sfenoidalni dysplazie

Ztenceni kortikalis dlouhych kosti +/- pseudoartréza
7. | Pfimy ptibuzny (rodi¢, sourozenec, potomek)
spliiujici kritéria NF 1

S Pl el

POPIS PRIPADU

Tficetiletd Zena se dostavila na 1. dermato-
venerologickou kliniku FN U sv. Anny v Brné€ k vySetfeni
projevil v pravé bederni krajiné. Pied péti lety si nechala
odstranit v této lokalizaci hnédou papulu, kterd byla histo-
logicky vySetfena s ndlezem verukézniho névu, pravdépo-
dobné se jiz tehdy jednalo o neurofibrom. V priibéhu néko-
lika let se v okoli jizvy objevilo nékolik mékkych svétle
hnédych papul, v ptivodni jizv€ byla palpovatelna aneto-
dermie (obr 1.)

Obr. 1. Segmentalni neurofibromatoéza, bederni krajina.

Pacientka byla zdrav4, udala pouze alergii na prach
a roztoCe. Fyzikdlni vySetfeni bylo zcela v normé aZ na
vrozenou poruchu dentice — chybéni hornich vnéjsich fezi-
k a jednoho vnitiniho fezdku dole. Hypodontii zdédila po
otci, ktery byl jinak zdrav.

Histologicky nélez u nékolika uzlikd prokazal neuro-
fibromy (obr. 2, 3).

Klinicky nilez odpovidal segmentédlni neurofibromato-
ze, proto bylo doplnéno komplexni kozni, neurologické,
otorinolaryngologické a o¢ni vySetfenti, které neprokazalo
patologické zmény. VEtsi neurofibromy byly odstranény
excizi s hojenim atrofickou jizvou. Vzhledem k absenci
obtiZi pacientka nebyla dile vySetfovana. V rodiné paci-
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Obr. 3. Neurofibrom, S-100 protein, pivodni zvétSeni 40x.

entky se neurofibromatéza nevyskytla, klinické vySetieni
dvou déti v batolecim véku bylo také zcela v normé. Paci-
entka byla poucena o moZnych projevech choroby
a z0stava v dispenzarni péci.

DISKUSE

Segmentalni neurofibromatéza je vzacnou formou neu-
rofibromatdzy, ktera je limitovana zpravidla na jeden seg-
ment, tj. dermatom na trupu, koncetinich i obli¢eji, miize
se objevit i bilaterdln€ nebo ve vice segmentech. Je zptiso-
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bena postzygotickou mutaci v genu pro neurofibromatézu
L. typu, kterd vede ke somatickému mozaicismu (7, 6). Ve
svétové literatufe je popsano asi 150 pripadil (2), v ¢eské
literatufe se objevilo jedno sdéleni popisujici segmentalni
neurofibromatézu u mladého muze (5).

Nejcastéji se jednd o neurofibromy v cervikdlni, hrud-
ni, sakrdlni a lumbdalni lokalizaci. Klinicky obraz onemoc-
néni se vyviji s vékem, v détstvi se objevuji pigmentové
zmény a plexiformni neurofibromy, v dospélosti neurofib-
romy (8).

Nas pripad odpovida subtypu s postiZenim jednoho seg-
mentu v typické oblasti trupu. U pacientky nebyly naleze-
ny dalSi znamky asociované s NF. Zajimava je ageneze
hornich laterdlnich fezdkd a jednoho dolniho fezdku.
Ackoliv poruchy dentice nebyvaji asociovany s NF, prace
Friedricha poruchy dentice u NF 1, véetné ageneze fezdk,
popisuje (1). Hypodontie, tj. chybéni 1 az 6 zubt z trvalé
dentice, je ¢astym ndlezem v normdlni populaci, absence
laterdlnich fezaku patii k nejCastéj$im. Vyvoj zubli mize
byt ovlivnén jak genetickymi, tak environmentalnimi fak-
tory, nicméné vétSina piipadil je geneticky podminéna.
Hypodontie byva popisovana u vzdcnych ektodermélnich
dysplazii. U na$i pacientky se mizZe jednat o ndhodnou
souvislost, nicméné vzhledem k dfive popsané asociaci
s NF neni bez zajimavosti.

U limitovaného postiZeni je dileZitd pravdépodobnost
rozvoje systémového onemocnéni. Ta se jevi u segmen-
talni formy neurofibromatézy jako velmi nizka, ackoliv
symptomy NF se mohou plné€ rozvinout az v dospélosti.
Také pokud se mozaikova mutace projevi dostate¢né ¢as-
né, klinicky obraz se nemusi liSit od generalizované neu-
rofibromatdzy (4). Pfenos onemocnéni na potomky také
neni zcela vylouc¢en. V piipadé gonadidlni mozaiky by
potomek mohl byt postiZen i systémovou formou onemoc-
néni. Riziko pfenosu koreluje s rozsahem klinického posti-
Zeni.

Segmentalni varianta je tak vzdcnou, nicméné dileZi-
tou jednotkou, na kterou je nutno pomyslet u inkomplet-
nich zndmek NF.
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