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POPIS PRIPADU

Pacientem byl 30lety muz, laboratorni pracovnik,
s nevyznamnou osobni a rodinnou anamnézou, bez
trvalé medikace ¢i znamych alergii. Pacient byl ambu-
lantné vysetfovan pro fadu let trvajici vysev tenkostén-
nych vezikul a bul zejména na hibetech a dlanich rukou
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a méné casto na ploskach nohou, provazeny ob¢asnym
mirnym svédénim ¢&i palenim. Kozni projevy byly zpra-
vidla vyvolany déletrvajicim tlakem ¢i trenim, macenim
v teplé vodé ¢i zaparenim klize rukou pfi praci v ruka-
vicich. Naopak chemikalie, se kterymi pacient denné
pfichazel do kontaktu v ramci svého povolani, nemély
na vyskyt koznich obtizi Zadny vliv. Léze se spontanné
hojily vétsinou do 24-48 hodin bez vzniku jizev ¢i ba-
revnych zmén kdze.

Klinické vysetfeni prokéazalo pritomnost plosnych
erozi a tenkosténnych bul o prdméru do 15-20 mm
na dlanich a dorzalni strané prst( rukou a na ploskach
nohou (obr. 1 a 2). Kozni adnexa a sliznice byly makro-
skopicky bez patologickych zmén. Rovnéz provedend
zékladni laboratorni vysetieni byla zcela v normé. Po
pfedchozi domluvé s pacientem byly z okraje projevu
na prstech ruky provedeny dvé pribojnikové kozni ex-
Cize, z nichz jedna byla dodana nativné pro vysetfeni
pfimou imunofluorescenci, druha - fixovana formolem
- byla zpracovana klasickou parafinovou technikou
(obr. 3).
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Histologické vysetieni

V histologickém obraze dominoval plosny intrakor-
nedlni puchyiek bez obsahu na nezanétlivé spodiné
(viz obr. 3). Mirné akantoticka epidermis byla bez zna-
mek spongidzy, akantolyzy ¢i lichenoidni aktivity. PAS
reakci byla vyloucena pfitomnost mykotickych mik-
roorganismu. Pfimd imunofluorescence neprokazala
imunodepozita imunoglobulinl (IgA, IgG, IgM) ani C3
slozky komplementu.

Molekuldrné genetické vysetreni: Dodateéné prove-
dend mutacni analyza genu TGM5 prokézala ve tre-
tim exonu homozygotni patogenni (missense) mutaci
337G > T (p.Gly113Cys).

Zaveér
Syndrom akralniho olupovani kdze.

PRUBEH

Pacient byl poucen o benigni povaze onemocnéni
a o nutnosti dodrZovani potrebnych rezimovych opat-
feni, ktera vedla ke zmirnéni obtizi.

DISKUSE A STRUCNY PREHLED

Bulézni projevy na akrech koncetin - syndrom
akralniho olupovani kiize. Stru¢ny piehled.

Syndrom olupujici se kize (peeling skin syndrome,
PSS) predstavuje heterogenni skupinu vzacnych auto-
zomalné recesivnich poruch charakterizovanych tvor-
bou nebolestivych tenkosténnych vezikul a bul a povr-
chovou deskvamaci klze. Dva hlavni typy PSS zahrnuji
tzv. syndrom akralniho olupovani kiize (acral peeling
skin syndrome), lokalizovanou formu onemocnéni,
a generalizovany PSS, ktery je déle subklasifikovan na
typ A (nezanétlivy) a typ B (zanétlivy) [4].

APSS (OMIM#609796) je vzacné autozomalné rece-
sivni onemocnéni, zplsobené patogennimi mutace-
mi v genu kdédujicim transglutaminazu 5 (TGM5) [1, 2],
meéne casto cystatin A (CSTA) [5, 9]. TGM5 je exprimo-
vana v rohové vrstvé klize a podili se na tvorbé vazeb
mezi proteiny klicovymi v procesu keratinizace, jako
jsou involucrin, filaggrin, loricrin a dalsi [1, 6]. Cystatin
A je inhibitor proteaz nachdazejici se v obalu zrohova-
télych bunék, chranici pokozku proti protedzam endo-
genniho i exogenniho plvodu [9].

Ve vétsiné pfipad(l se syndrom manifestuje jiz v dét-
stvi, nicméné jsou popsany i pfipady s pozdnim nastu-
pem pfiznakl v dospélém véku [6].

Pomérné typicky klinicky obraz s pfitomnosti ten-
kosténnych a snadno erodujicich vezikul a bul na akrech
koncetin, jejichZ vyskyt je provokovan tlakem ¢i jinym
mechanickym traumatem, plsobenim vyssich teplot,
pfipadné maceraci klze, je pro spravnou diagnostiku
tohoto syndromu vétsinou dostacujici. V komplikova-
néjsich ¢i méné typickych pfipadech se jako podplrny
diagnosticky ndastroj mize uplatnit histologické vyset-
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feni kozniho vzorku, kde nachazime mirnou hyperke-
ratézu epidermis se separaci rohové vrstvy od stratum
granulosum, pfipadné rozstépeni vrstev stratum cor-
neum s tvorbou povrchového puchyre. Epidermalni
zmény nebyvaji provazeny vyznamnéjsi zanétlivou re-
akci v dermis. Ke spravné diagnéze mohou vyznamnou
mérou prispét rovnéz molekularné genetické techniky,
které odhali patogenni mutace v kandidatnich genech
TGM5 a CSTA [8].

Klinicka diferencialni diagnéza syndromu akralniho
olupovani klize zahrnuje predevsim lokalizovanou for-
mu epidermolysis bullosa simplex (Weber-Cockayne),
zpravidla autozomalné dominantné dédi¢né onemoc-
néni s patogennimi mutacemi v genech kédujicich ke-
ratiny 5 a 14, manifestujici se tvorbou intraepidermal-
nich puchyil na akrech koncetin, které byvaji rovnéz
vyvolany mechanickymi podnéty [3]. Keratolyticky
zimni erytém (Oudtshoorn), vzacné autozomalné do-
minantni onemocnéni, se projevuje typicky v zimnich
mésicich palmoplantarnim erytémem s naslednym
olupovanim kuze [7]. Z béznéjSich onemocnéni patfi
do klinické diferencidlné diagnostické rozvahy i jed-
notky typu alergické ¢i iritacni kontaktni dermatitidy,
dyshidrotického ekzému, keratolysis exfoliativa, pfi-
padné buldzni forma tiney.

Terapie syndromu je pouze symptomatickd a spociva
pfedevsim v zavedeni rezimovych opatfeni, zejména
v ochrané pred traumatizaci, déletrvajicim pisobenim
vyssich teplot ¢i zapareni kiize aker.

SOUHRN

Bulézni projevy na akralnich partiich koncetin
- syndrom akralniho olupovani kiize. Stru¢ny
prehled

Autofi popisuji pfipad 30letého muze s dlouholetou
anamnézou vyskytu tenkosténnych vezikul a bul na
kGzi rukou a nohou. Histologickym a molekuldrné
genetickym vysetfenim byla stanovena diagnéza syn-
dromu akrdlniho olupovani k{ize. Autofi predkladaji
prehled soucasnych poznatkd o tomto vzacném one-
mocnéni a o jeho zakladni diferencialni diagnostice.
Kli¢ova slova: syndrom akralniho olupovani kize -
histopatologie — TGM5 - bulézni dermatoéza

SUMMARY
Bullous Lesions on the Acral Parts of the Limbs
- Acral Peeling Skin Syndrome. Minireview

The authors describe a case of a 30-year-old man with
a long-standing history of thin-walled blisters on the
skin of his hands and feet. Histopathology and mole-
cular genetics confirmed the acral peeling skin syn-
drome. The authors provide an overview of current
knowledge about this rare disorder and its differential
diagnosis.

Key words: acral peeling skin syndrome - histopatho-
logy — TGM5 - bullous dermatosis
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