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Pacientkou byla $estileta divka, ktera se narodila v ter-
minu, s normalni poporodni adaptaci, byla kojena do
dvou let véku a jeji anamnéza byla bez pozoruhodnosti.
Jeji 38leta matka byla od 19 let véku lécena pro adenom
hypoftyzy, diabetes mellitus typu II a arterialni hyperten-
zi, otec byl zdrav. Divka se k dermatologickému vySetfeni
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dostavila pro asi tfi mésice pribyvajici okrsky tuzsi kiize
na zevni strané stehen a bocich k vylouceni sklerodermie.
P1i vySetfeni v téchto lokalizacich byly pfitomné plosné
noduly az do 3 cm v priméru volné pohyblivé proti spo-
diné barvy kutize. Byla provedena biopsie z nodulu na le-
vém boku (obr. 1-4).

Obr. 1.

Obr. 2.
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HISTOLOGICKY NALEZ

Epidermis je beze zmén. Vazivo celého koria vykazuje
mirné zhrubélé kolagenni snopce, které tésné obkruzuji
potni 71azy, barveni na elastiku v okrscich koria vykazuje
zesilené pruhy elastiky misty obepinajici kolagenni snop-
ce. Zanétlivé zmény chybi.

Nalez odpovida diagndze elastomu, ktery mutize byt
soucasti syndromu Buschke-Ollendorf.

Zaveér
Syndrom Buschke-Ollendorf.

PRUBEH

Provedené rentgenové vysetieni obou rukou prokazalo
drobné okrsky osteosklerézy do 2 mm v priméru v os na-
viculare bilateralné, v distalni diafyze 3. metakarpu levé
ruky, bazi 5. metakarpu pravé ruky a v bazi proximalni-
ho ¢lanku 5. prstu, které byly slucitelné s pocinajici os-
teopoikilézou. Genetické vysetteni prokdzalo patogenni
sekven¢ni variantu ¢.1862G>A genu; p.Trp621Ter v genu
LEMD3 (doc. MUDr. L. Fajkusova, CSc., Brno). Rodice
byli pouceni, bylo doporuéeno genetické vysetfeni rodi-
¢u. Pacientka je v dispensarni péci i pro bolesti v oblasti
nartt, u kterych zatim nebyla prokazana souvislost se sle-
dovanym onemocnénim.

DISKUSE

Buschke-Olendorf syndrom (BOS) byl poprvé popsan
v roce 1928 jako dermatofibrosis lenticularis disseminata
a osteopathia condensans [2]. Jedna se o vzacné autozomal-
né dominantni onemocnéni s vysokou penetranci a varia-
bilni expresivitou charakterizované pritomnosti kostnich
sklerotickych 1ézi (osteopoikilézou neboli osteopatia con-
densans, ¢i vzacnéji melorheostosis) a vyskytem vazivovych
névi,, zejména elastomit — dermatofibrosis lenticularis
disseminata. Vétsina nemocnych je obvykle asymptoma-
ticka a vykazuje postizeni kozni i kostni, vzacnéji se mohou
vyskytovat izolované. Vyskyt se odhaduje na 1 : 20 000 [7].

Pfi¢inou je mutace spojend se ztratou funkce genu
LEMD?3 na chromozomu 12q14 (3). Tento gen vnitini
partie jaderné membrany interakci se signalni drahou
proteint SMAD inhibuje kostni morfogenni protei-
ny (BMP) a transfomujici rustovy faktor beta (TGE-f).
Ztrata této funkce vede ke zvySenému pusobeni TGF-f
a BMP na funkci fibroblastt a tvorbu kosti [5].

Histopatologické vySetfeni prokazuje pfitomnost vazi-
vovych névi - elastomu, kolagenomu, pripadné smise-
nych forem. V barveni na elastiku elastom vykazuje ty-
picky pritomnost $irsich vétvicich se prouzki elastickych
vlaken tésné obkruzujicich kolagenni snopce. Kolagenom
je typicky husté usporadanymi zhrubélymi kolagennimi
snopci, pro jeho buné¢nou variantu je typické zmnozeni
fibroblastti. Casto se vyskytuji smisené form [6, 7].
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Osteopoikilosis vykazuje rtizné velké okrsky ztlusté-
lych trabekul lameldzni kosti s pritomnosti osteoklasti
i osteoblastti bez znamek zvysené aktivity. Melorheostosis
je charakterizovana zesilenim pars corticalis kosti s fibro-
tickymi zménami v kostni dfeni [9].

Klinicky se vazivové névy projevuji jako diseminované,
symetricky usporadané papuly, nazloutlé ¢i barvy kuze,
2-5 mm v praméru, nebo jako lokalizovany vyskyt shlu-
ki plo$nych nodult ¢i indurovanych loZisek. Nejéastéji
postihuje trup a volarni partie hornich koncetin, loka-
lizované formy se nachazi predevsim na trupu a konce-
tindch segmentdlné, zosteriformé ¢i linearné. Projevy
jsou zpravidla asymptomatické, vzacné byva popisovano
svédéni ¢i bolestivost [8]. Vazivové névy i osteopoikildza
vznikaji nejcastéji pred pubertou, ale mohou vzniknou
v détstvi ¢i dospélosti.

Osteopoikildza predstavuje depozita lamelarni kosti ve
spongioze. Nejéastéji postihuje dlouhé kosti rukou a no-
hou, meta-epifyzealni oblasti dlouhych a panevnich kos-
ti, typicky vynechava kosti Zeberni, 1bi a obratlt. Kostni
zmény jsou zpravidla asymptomatické zjisténé nahodné
pfi vySetteni z jinych divodi a pretrvavaji celozivotné.
Na rentgenovych snimcich se nachazi ovalné nebo linearni
hyperdenzni opacity velikosti 2-10 mm [1].

Melorheostosis je predstavovana hyperostozou korte-
xu, jedné nebo vice sousednich, dlouhych kosti vzhledu
stékajici voskové kapky. Miize se sdruzovat se zménami
mékkych tkani v okoli, jako napt. svalovou atrofii, kon-
trakturami, sklerodermiformnimi lézemi [4]. VétSinou
se jedna o ndhodné zjistény asymptomaticky nalez, né-
kdy vsak byva spojovan se ztuhlosti ¢i bolesti konéetiny
s omezenim hybnosti.

Byla popséna cela fada soucasnych nalezu, které jsou
vSak nejspiSe vyrazem nahodné koincidence nez sdruze-
ného vyskytu (napt. osifikujici fibrom, bilateralni kozni
syndaktylie, ostosklerdza se ztratou sluchu, nizkd postava
aj.). V posledni dobé se uvadi mozné poruchy zpozdéné-
ho vyvoje kognitivnich funkci a motoriky, hyperkineticka
porucha (porucha pozornosti s hyperaktivitou), spinalni
stenoza, snizeny intelekt [7].

Diagnoéza vyplyva z klinického, radiologického vyset-
feni, histologického nélezu kozni biopsie a genetického
rozboru. Radiologické vySetfeni, vzhledem k benigni
povaze BOS a sniZeni radiani expozice se omezuje na
predozadni snimky rukou, nohou, zapésti, hlezen, kolen
a panve. Kostni scintigrafie se provadi pfi podezfeni na
kostni metastazy. Genetické vySetfeni se provadi v ptipa-
dé diagnostickych rozpaka k potvrzeni diagndzy, avsak
vzhledem k rtiznorodosti sdruzenych priznakua, které
mohou zUstat nepovS§imnuty, nékteri autori doporucu-
ji jeho provedeni u véech nemocnych s podezienim na
BOS [7].

V diferencialni diagndze je nutné zvazit sporadicky se
vyskytujici vzacné eruptivni kolagenomy, autozomalné
dominantné se vyskytujici familidrni kozni kolagenom,
tuberdzni sklerézu s vyskytem okrsku kiize s hrbolatym
dolickovanym povrchem s histologickym obrazem vazi-
vovych névt, vyskyt kolagenomi u syndromu mnohocet-
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né endokrinni neoplazie typu I, u proteus syndromu aj.
U kostnich zmén je nutné odlisit kostni metastazy (karci-
nom prostaty, malobuné¢ny plicni karcinom, Hodgkintv
lymfom aj.), kostni dypslazie, systémovou mastocytozu.
BOS predstavuje benigni, Zivot neohrozujici onemocnéni
umoznujici plnohodnotny zivot. Dillezité je poudeni ne-
mocnych a oSetfujicich lékatt, aby postizeni nebyli pod-
robovani zbyte¢nym vysetfenim a vykonum [7].
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